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O número de imigrantes a residir em Portugal tem vindo a aumentar exponencialmente desde o 
final dos anos 70. Portugal passou a ser um destino desejado principalmente por indivíduos 
provenientes de países de língua oficial portuguesa. De acordo com dados estatísticos divulgados até 
ao final de 2015, a população portuguesa era constituída, aproximadamente, por 400 000 imigrantes, 
dos quais 3 000 eram oriundos de Moçambique. Destes 3 000, cerca de 1 700 residiam na Região 
Metropolitana de Lisboa. 
O estudo do DNAmt tem-se tornado uma ferramenta essencial nas mais diversas áreas do 
conhecimento. Desde a antropologia, à genética populacional e forense, tem sido considerado um 
marcador genético de eleição, devido às suas caraterísticas peculiares, como o elevado número de 
cópias por célula, a hereditariedade uniparental materna, a elevada taxa de mutação e a ausência de 
recombinação. Estas propriedades do DNAmt permitem reconstruir a origem e evolução das 
populações, bem como, investigar o seu passado demográfico e a dinâmica, de modo a traçar a história 
de uma determinada população e a estabelecer uma correlação com eventos da humanidade. 
Dada a sua relevância, o objetivo principal deste trabalho prende-se com a caraterização genética 
da população imigrante moçambicana que reside, atualmente, na Grande Lisboa, com a finalidade de 
averiguar a potencial diversidade genética que estes indivíduos vêm introduzir na população de Lisboa 
e, consequentemente, em Portugal. 
Para a realização do estudo, um total de 83 indivíduos imigrantes moçambicanos foram analisados. 
A região controlo do DNAmt  foi amplificada e sequenciada na sua totalidade, utilizando dois pares de 
primers - L15971/H016 e L16555/H639. O conjunto de haplótipos obtidos foi submetido e aceite para 
integrar a base de dados internacional de DNAmt  mais conceituada no âmbito das Ciências Forenses, 
a EMPOP, com o código de acesso EMP00681. 
Aproximadamente 82% dos haplótipos observados neste estudo revelaram ser únicos, reforçando a 
grande variabilidade genética das populações africanas. A maioria das sequências de DNAmt 
identificadas (81%) correspondem a haplogrupos caraterísticos e típicos de regiões subsarianas: o 
macrohaplogrupo L. A partir dos estudos filogenéticos comparativos verificou-se que a população de 
imigrantes moçambicanos se encontra geneticamente mais próxima da população de imigrantes 













Since the late 70’s the number of immigrants in Portugal has exponentially increase. Portugal has 
been chosen as a living destiny, mostly by people from countries with Portuguese as an official 
language. According to the last 2015 statistics, Portugal has approximately 400 000 immigrants, of 
which 3 000 are from Mozambique. From those 3 000, about 1 700 live in Lisbon. 
MtDNA has become an essential tool in many fields. Since anthropology to the forensic and 
populational genetics, it has been selected as the main genetic biomarker due to its peculiar 
characteristics such as the high number of copies per cell, the uniparental inheritance from the mother, 
the high mutation rate and the absence of recombination. These properties allow to reconstruct the 
origin and evolution of a population, as well as investigate their demographic past and population 
dynamics, in order to establish the history of a certain population and its correlation with humanity 
events.  
Given its relevance, the main goal of this work is to characterize genetically the Mozambican 
population who lives in Lisbon, and try to inquire the potential genetic diversity that these people may 
introduce in the capital’s population and in Portugal. 
For this study, 83 samples from Mozambican immigrants were analysed. The mtDNA control 
region was amplified and sequenced using two pairs of primers - L15971/H016 and L16555/H639. 
The set of obtained haplotypes was submitted and accepted to be a part in the most prestigious 
international database of mtDNA – EMPOP – with the access code EMP00681. 
Approximately 82% of the observed haplotypes in this study showed to be unique, enhancing the 
genetic variability in the African populations. Most of the mtDNA regions identified (81%) 
correspond to typical haplotypes from the Subsharian region: macrohaplogroup L. Taking in account 
the comparative phylogenetic studies, we conclude that the Mozambican immigrant population is 
genetically closer to the Angolan immigrant population living in Lisbon and further away from the 
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As mitocôndrias são organelos essenciais e dinâmicos localizados no citoplasma de todas as células 
eucariotas. Surgiram por um processo endossimbiótico e são consideradas organelos semiautónomos, 
uma vez que, por apresentarem um genoma próprio, designado de ácido desoxirribonucleico 
mitocondrial (DNAmt), conseguem manter a capacidade de replicação e síntese proteica independente 
do resto da célula [1]. As mitocôndrias desempenham um papel crucial em inúmeros processos 
celulares, como produção de ATP através da fosforilação oxidativa, sinalização do transporte de cálcio 
e apoptose [2], exibindo uma notável heterogeneidade relativamente ao número e localização nos 
diferentes tipos de células onde se encontram [3]. Apresentam também uma arquitetura muito peculiar, 
com um sistema duplo de membranas altamente especializado, constituído por uma membrana externa 
e uma interna [4]. Este sistema cria dois compartimentos individualizados: a matriz interna e o espaço 
intermembranar [5]. 
 
1.2. Genoma Mitocondrial 
Foi através da microscopia eletrónica, em 1963, que o genoma mitocondrial foi descoberto por M. 
Nass e S. Nass [6]. O DNAmt da espécie humana, localizado na matriz interna da mitocôndria, 
consiste numa molécula circular, de cadeia dupla, com aproximadamente 16.6 quilobases (kb) [7], que 
representa apenas 0,00055% de todo o genoma humano [8].  
 
Figura 1.1 – Representação esquemática da região controlo e da região codificante da molécula de DNAmt (adaptado de [9]). 
 
As duas cadeias polinucleotídicas, que constituem a molécula de DNAmt, apresentam uma distinta 
composição em bases azotadas, diferindo uma da outra principalmente pelo conteúdo em guaninas. 
Assim sendo, o DNAmt é composto por uma cadeia pesada (H – Heavy), rica em purinas - guaninas e 
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adeninas -, de maior peso molecular, e por uma cadeia leve (L – Light), complementar à cadeia 
pesada, com menor peso molecular, rica em pirimidinas - citosinas e timinas [10,11]. 
Relativamente à função, o DNAmt pode ser dividido em duas regiões: uma região codificante e 
uma região não-codificante. A região codificante constitui a maior extensão da molécula e codifica um 
conjunto de 37 genes, intervenientes no processo de fosforilação oxidativa e produção de energia, que 
incluem 13 genes de polipéptidos, 22 de tRNAs e 2 de rRNAs [7]. A região não-codificante, também 
designada por região controlo ou D-loop, compreende cerca de 7% do genoma mitocondrial e abrange 
um total de 1 122 pares de base (bp), que se estende desde a posição 16 024 à 16 569 e da 1 à 576 
[12,13]. É nesta última região que se pode identificar a origem de replicação da cadeia pesada (OH), os 
promotores de transcrição de ambas as cadeias e os locais de ligação de fatores de transcrição [14]. A 
região controlo do DNAmt é composta por segmentos hipervariáveis (HV – Hypervariable region), 
altamente polimórficos, considerados a fração mais heterogénea da molécula, e nos quais se pode 
observar a maior parte dos polimorfismos identificados no genoma mitocondrial. São três os 
segmentos hipervariáveis descritos: HVI compreendido entre as posições 16024 à 16365, HVII que se 
estende da posição 73 à 340 e HVIII entre as posições 438 à 574. É nas regiões HVI e HVII que se 
verifica a maior densidade de alterações polimórficas [14,15]. 
A sequência completa do genoma mitocondrial, com 16 569 bp, foi determinada e publicada pela 
primeira vez em 1981, por S. Anderson [16]. Esta sequência, considerada a sequência de referência de 
estudos que recorrem ao DNAmt, ficou conhecida como Sequência de Referência de Cambridge (CRS 
– Cambridge Reference Sequence). No seu estudo, S. Anderson estabeleceu que a numeração dos 
nucleótidos tinha início na região controlo da molécula, numa posição próxima à origem de replicação 
da cadeia pesada [16]. Em 1999, R. Andrews observou incoerências na CRS [17]. Resequenciou e 
reviu a mesma amostra utilizada por S. Anderson, o que permitiu a identificação e correção de 11 
erros [17]. Assim, a sequência corrigida foi publicada e passou a ser designada por Sequência de 
Referência de Cambridge revista (rCRS – revised Cambridge Reference Sequence), sequência esta que 
tem sido utilizada até à atualidade [18]. A referida sequência pertence a um indivíduo que se enquadra 
num haplogrupo tipicamente europeu, o haplogrupo H, e tem em conta a cadeia leve da molécula de 
DNAmt. 
Quando se compara a sequência de uma amostra com a rCRS, apenas as diferenças existentes são 
apresentadas. O conjunto de alterações observado na sequência de DNAmt de um indivíduo é 
designado por haplótipo e é descrito com o número da posição mutada e com a base nucleotídica que 
originou a alteração. Os haplótipos, depois, vão ser agrupados em haplogrupos. Um haplogrupo 
consiste num grupo de haplótipos que partilham caraterísticas comuns e, como tal, considera-se que 
descendem de um mesmo antecessor comum
 
[19,20]. A sua classificação é efetuada com letras 
maiúsculas de A a Z.  
 
1.2.1. Caraterísticas do DNAmt 
O DNAmt possui caraterísticas que o tornam um marcador genético de eleição, principalmente em 
estudos de genética populacional e genética forense. São elas o elevado número de cópias, a 
hereditariedade materna, a elevada taxa de mutação e a ausência de recombinação.  
O genoma mitocondrial, ao contrário do ácido desoxirribonucleico nuclear (DNAn), que contém 
apenas duas cópias por célula, apresenta um elevado número de cópias por célula humana. Este 
número varia consoante o tipo de célula ou tecido, oscilando entre 2 a 10 cópias de DNA por 




 cópias por célula [12,21,22]. O elevado 
número de cópias é, assim, uma propriedade do DNAmt que confere vantagem quando a quantidade 
de DNAn é baixa ou quando está altamente degradado nas amostras.  
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Outra caraterística importante do DNAmt é a hereditariedade materna. Em 1980, R. Giles chegou à 
conclusão, que o DNAmt era herdado exclusivamente ou principalmente por via materna [23]. Neste 
processo, as mitocôndrias paternas e, por consequência, o DNAmt paterno são, segundo alguns 
autores, destruídas e eliminadas seletivamente no oócito, durante a fertilização, por um mecanismo de 
ubiquitinação
 
[24] ou por diluição [20]. A transmissão uniparental faz do DNAmt um sistema genético 
haplóide extremamente útil na identificação de membros de uma família que partilhem o mesmo 
antecessor materno, visto que os seus genomas mitocondriais são idênticos [20,25]. 
Devido à sua elevada taxa de mutação, o DNAmt é uma molécula extremamente polimórfica, que 
evolui 5 a 10 vezes mais rapidamente do que o genoma nuclear [26]. Esta é outra das caraterísticas que 





 substituições/posição/ano, consoante o local do genoma onde as 
alterações ocorrem
 
[27]. A região controlo do DNAmt apresenta uma taxa de mutação bastante 
heterogénea, englobando locais onde se observa maior incidência de alterações. Esses locais, 
designados de hotspots mutacionais, exibem uma evolução 4 a 5 vezes mais rápida comparado com as 
restantes posições da mesma região
 
[27]. São algumas as razões que tentam explicar a alta taxa de 
mutação do DNAmt. O fato desta molécula ser vulnerável à falta de histonas protetoras e ao ataque 
oxidativo provocado por espécies reativas de oxigénio (ROS), libertadas pela cadeia transportadora de 
eletrões, faz com que o DNAmt seja suscetível à acumulação de mutações [1,22]. Os mecanismos de 
reparação de erros do DNAmt são também menos eficientes que os mecanismos nucleares devido à 
baixa fidelidade da polimerase do DNAmt, levando, por consequência, a mutações [22,28]. Um dos 
tipos de alterações que se pode observar no DNAmt são as substituições. Estas, comparativamente 
com as inserções e deleções, apresentam, na região controlo, uma incidência maior [12]. As 
substituições podem ser classificadas em transições, que ocorrem entre pirimidinas ou entre purinas, e 
transversões, no qual uma pirimidina é substituída por uma purina ou vice-versa. As transições, mais 
especificamente as transições entre pirimidinas, são as alterações mais prevalentes no DNAmt [15]. 
A aparente falta de recombinação da molécula de DNAmt é outra das caraterísticas que fazem 
deste genoma um bom marcador genético. Contudo, esta particularidade é bastante controversa entre 
diferentes investigadores. Enquanto uns referem uma possível recombinação da molécula
 
[29–31], 
outros não detetaram qualquer evidência [32–34]. De fato, sabe-se que a molécula de DNAmt é 
detentora de um sistema funcional capaz de efetuar recombinação homóloga [35]. No entanto, a taxa 
em que esta pode ocorrer é extremamente ínfima, pelo que não contribui para a variação genética deste 
genoma
 
[35,36]. A variabilidade encontrada, assim, na molécula de DNAmt é consequência do ganho 
de mutações adquiridas ao longo de várias gerações [27]. Esta ausência de recombinação permite 
estabelecer relações filogenéticas entre indivíduos que partilhem a mesma linhagem materna, sendo, 





As heteroplasmias, quando detetadas, podem ser consideradas uma caraterística peculiar do 
DNAmt. Define-se heteroplasmia como a coexistência de duas ou mais populações de moléculas de 
DNAmt que diferem, ligeiramente, na sua composição nucleotídica, numa única mitocôndria, célula 
ou indivíduo
 
[37,38]. Estas foram identificadas, pela primeira vez, nos anos 80, em estudos genéticos 
de doente com patologia mitocondrial [39]. Sabe-se, hoje, que as heteroplasmias são bastante mais 
frequentes do que se pensava antigamente, podendo ser identificadas em qualquer indivíduo da 
população em geral [40].  
As heteroplasmias podem ser classificadas em heteroplasmias de posição ou de comprimento. As 
heteroplasmias de posição são geralmente mutações pontuais numa das sequências de um indivíduo, 
resultando na mistura de nucleótidos numa mesma posição. Na leitura do eletroferograma será visível 
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a sobreposição de dois nucleótidos diferentes [41,42]. As heteroplasmias de comprimento, por sua vez, 
estão associadas a regiões polimórficas constituídas por citosinas, designadas de zonas 
homopoliméricas de citosinas ou de poli-citosinas (poli-C) ou hotspots mutacionais [43]. Ocorrem 
tipicamente em sequências que apresentam, no mínimo, 8 citosinas consecutivas. É na região controlo 
do DNAmt, nomeadamente nos segmentos HVI e HVII, que se observa a maior frequência das 
heteroplasmias de comprimento
 
[41]. A sua manifestação na região codificante é rara e poderá estar 
associada a patologias
 
[44,45]. O eletroferograma irá apresenta múltiplos picos que diferem, em 
comprimento, num único nucleótido, tornando, assim, difícil a análise do genoma [46–48].  
Inúmeros estudos realizados ao DNAmt sugerem que o padrão de heteroplasmia não é uniforme no 
próprio indivíduo
 
[49]. De fato, sabe-se que os níveis de heteroplasmia podem variar 
consideravelmente entre células do mesmo tecido ou órgão e entre diferentes tecidos dentro de um 
mesmo indivíduo e/ou entre indivíduos da mesma linhagem materna
 
[50,51]. O tecido muscular 
esquelético e o cerebral são os tecidos que apresentam os índices mais elevados de heteroplasmia
 
[41]. 
Há vários aspetos que ainda permanecem controversos e sob investigação no que se refere a 
heteroplasmias no DNAmt. O local onde ocorrem, a probabilidade de serem herdadas e a provável 
variação com a idade, género, grupo populacional e tipo de tecido precisam de ser ainda esclarecidos
 
[43].   
 
1.2.3. Aplicações do DNAmt 
Nos últimos 30 anos, o genoma mitocondrial tem sido considerado uma ferramenta poderosa nas 
mais diversas áreas. Desde a antropologia molecular e arqueologia, à genética médica, genética 
populacional e evolutiva e genética forense, tem sido um marcador genético de eleição, devido às suas 
caraterísticas peculiares [27,52]. 
Os estudos efetuados inicialmente à molécula de DNAmt basearam-se em técnicas de restrição 
enzimática, de baixa resolução e baixa capacidade de discriminação, que utilizavam a totalidade da 
molécula de DNAmt, técnica esta designada por RFLP (Restriction fragment length polymorphism) 
[23,27,53]. Com a evolução das metodologias de análise, nomeadamente da técnica PCR (Polymerase 
Chain Reaction) e da sequenciação de Sanger, e com o estudo mais pormenorizado do genoma 
mitocondrial, o aumento da qualidade e credibilidade dos resultados era incontestável. Os primeiros 
estudos de sequenciação da molécula de DNAmt exploravam apenas o segmento HVI [54,55] ou os 
segmentos HVI e HVII da região controlo
 
[56,57], uma vez que nestes dois segmentos hipervariáveis 
se observa a maior taxa de mutação e, por consequência, a grande parte dos polimorfismos 
identificados [12]. Mais recentemente, o estudo do genoma mitocondrial foi alargado ao segmento 
HVIII da região controlo
 
e à totalidade da região controlo do DNAmt [58,59], o que aumenta 
significativamente o poder de individualização entre amostras. Com as tecnologias de nova geração, a 
introdução do estudo da região codificante do DNAmt [60,61] garante uma eficácia superior na 
discriminação entre indivíduos e na análise dos polimorfismos e atribuição dos haplogrupos. 
 
1.2.3.1. Genética Populacional 
Devido às caraterísticas particulares do DNAmt, muitos estudos têm sido realizados com o objetivo 
de reconstruir a origem e evolução das populações e de investigar o passado demográfico e a dinâmica 
populacional, nomeadamente, das expansões, migrações e outros padrões de fluxo de genes. Desta 
forma é possível traçar a história de uma determinada população e estabelecer uma correlação com 
eventos da humanidade [27,62,63]. 
A teoria mais aceite, atualmente, relativamente à origem do homem moderno é a hipótese Out of 
Africa, na qual se preconiza que o homem teve uma origem africana, a partir da qual se terá dispersado 
para o resto do mundo (figura 1.2) [13,64,65]. A análise das linhagens maternas de DNAmt permite, 
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assim, retirar e adicionar informações acerca da origem do homem moderno e da sua dispersão. Após 
inúmeros estudos, estima-se que o ancestral feminino comum surgiu há aproximadamente 200 000 
anos, em África, tendo divergido e transmitido a sequência de DNAmt à população atual [65,66]. Este 





Figura 1.2 – Mapa representativo da expansão do Homem pelo mundo e respetiva distribuição geográfica dos haplogrupos 
(adaptado de [50]). 
 
A evolução de uma dada população é refletida, na sequência do DNAmt, pela acumulação de 
mutações. Estas mutações definem os haplótipos que, por sua vez, se agrupam em haplogrupos [27]. 
Os haplogrupos de DNAmt podem estar associados a determinadas regiões geográficas e/ou a grupos 
étnicos em particular.  
O conjunto das alterações observadas nos indivíduos é organizado e utilizado para construir árvores 
filogenéticas
 
[68], sendo a Phylotree a árvore filogenética mais utilizada atualmente
 
[52]. Esta árvore 
contém polimorfismos quer da região controlo quer da região codificante do DNAmt, estando 
permanentemente a ser atualizada. A base da árvore filogenética engloba todos os haplogrupos 
caraterísticos de populações africanas, nomeadamente de regiões de África subsariana, o 
macrohaplogrupo L
 
[27,66,69], que se ramifica nos haplogrupos L0, L1, L2, L3, L4, L5 e L6 [52]. Foi 
a partir deste macrohaplogrupo L, principalmente do haplogrupo L3, que os restantes haplogrupos 
divergiram. Este haplogrupo L3, dispersou para regiões europeias e asiáticas, dando origem aos 
macrohaplogrupos M e N, que caraterizam as linhagens presentes nestas regiões. O macrohaplogrupo 
N, típico de populações europeias, divergiu nos haplogrupos H, I, J, K, T, U, V, W e X, que 
constituem aproximadamente 99% dos haplogrupos desta região
 
[20,27,70]. As sequências de DNAmt, 
caraterísticas de regiões asiáticas, englobam haplogrupos que pertencem tanto ao macrohaplogrupo M 
como ao N [71]. De todas as populações analisadas, as que apresentam maior variabilidade e 
heterogeneidade genética são as populações do continente africano
 
[72]. Em média, as alterações 
nucleotídicas destas populações são aproximadamente o dobro das variações observadas nos 
indivíduos euroasiáticos [73]. 
 
1.2.3.2. Aplicações Forenses 
A utilização de métodos analíticos, nomeadamente SNPs (Single Nucleotide Polymorphism), 
VNTRs (Variable Number of Tandem Repeats), STRs (Short Tandem Repeats) e sequenciação direta 
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têm ajudado na resolução de casos de investigação forense [20,74]. Quando o DNAn das amostras 
biológicas está presente em quantidade e qualidade desejáveis, estes métodos revelam ser eficazes e 
praticamente infalíveis [20,74]. Apesar de revelar menor poder de discriminação comparativamente 
com o DNAn, o DNAmt tem demonstrado ser uma mais valia em análises de amostras cuja quantidade 
de DNA extraído é muito reduzida ou na presença de amostras altamente degradadas [12,46,74]. Tal 
fato é justificado pelas propriedades únicas do genoma mitocondrial, bem como pela forma circular da 
molécula de DNAmt, que a torna menos vulnerável à ação de enzimas exonucleases, sendo, por isso, 
mais resistente ao processo de degradação [75]. A utilidade, aplicação e validação do DNAmt, nesta 
área, estão bem documentadas na literatura [76,77].  
A utilização do DNAmt em genética forense é vantajosa em situações em que o objetivo é 
comparar indivíduos que pertencem a uma mesma linhagem materna, dado que as sequências de 
DNAmt destes indivíduos são similares. Esta caraterística pode ser particularmente útil na 
identificação de um familiar desaparecido [20]. A análise do DNAmt também apresenta desvantagens. 
A principal é o baixo poder de discriminação e individualização. Dois indivíduos que partilhem uma 
mesma linhagem materna apresentam o mesmo haplótipo, salvo raras mutações, não sendo possível 
fazer distinção entre eles [78,79]. 
Uma das mais conhecidas investigações nesta área, efetuada em restos cadavéricos, é o da família 
de Nicholas II Romanov, último Czar da Rússia [80,81].  
 
1.3. Bases de Dados 
Com o aumento exponencial de estudos com o DNAmt, surgiu a necessidade de criar bases de 
dados mitocondriais com o objetivo de melhorar a qualidade dos resultados publicados, ao minimizar 
erros decorrentes de metodologias e análises, e de padronizar dados, de modo a ser possível efetuar 
comparações [82,83]. Estas bases de dados são constituídas por haplótipos a partir dos quais é possível 
realizar comparações, estimar incidências de haplótipos e determinar frequências de mutações numa 
determinada população [82]. Atualmente, são inúmeras as bases de dados especializadas que se 
encontram descritas na literatura, destacando-se a EMPOP
 
[84], o MITOMAP [85], o mtDB [86], a 
MitoVariome [87], o MitBase [88] e o MitoBreak
 
[89]. 
A EMPOP – EDNAP mitochondrial DNA population database é a base de dados internacional 
mais conceituada e utilizada em estudos de DNAmt. Esta base de dados consiste num projeto, 
acessível a toda a comunidade científica, que pretende aumentar a qualidade e confiança das 
sequências de DNAmt de diversas populações [84,90,91]. Todos os haplótipos presentes na EMPOP 
são submetidos a um rigoroso controlo de qualidade previamente à publicação, para diminuir erros de 
análise e metodologia e aumentar a qualidade das sequências disponíveis [90]. Em 2007, a EMPOP 
armazenava um total de 5173 haplótipos
 
[84]. Dez anos mais tarde, em 2017, 34 617 haplótipos estão 
alojados nesta base de dados (www.empop.org).  
 
1.4. Migração e População 
Portugal, embora considerado um país tradicionalmente de emigração, tem, desde os finais dos 
anos 70, observado um intenso fluxo de imigrantes, nomeadamente de indivíduos pertencentes a 
países de língua oficial portuguesa, incluindo Moçambique. Sendo a migração um evento que aumenta 
consideravelmente a heterogeneidade genética, este movimento populacional, ao longo de Portugal, 
vai desempenhar um importante papel na modulação dos padrões de diversidade genética, tornando 
crucial os estudos genéticos destas populações de imigrantes [92,93].  
Até finais de 2016, Portugal era constituído, aproximadamente, por 400 000 imigrantes, dos quais 
3 000 eram oriundos de Moçambique. Destes 3 000, cerca de 1 700 residiam na Região Metropolitana 






O objetivo principal deste trabalho é a realização de um estudo genético, da população imigrante 
oriunda de Moçambique a residir na Grande Lisboa, através da caraterização da região controlo total 
do DNAmt dos referidos imigrantes. Esta caraterização tem como finalidade averiguar a diversidade e 
heterogeneidade genética e o potencial impacto que estes indivíduos vêm introduzir na população de 




- Determinar e definir os haplótipos de DNAmt para cada indivíduo; 
 
 
- Determinar os haplogrupos correspondentes a cada haplótipo; 
 
 
- Inferir, a partir de cada haplogrupo e subhaplogrupo, a origem geográfica provável de cada 
indivíduo;   
 
 
- Submeter os haplótipos e respetivos haplogrupos à base de dados internacional de DNAmt 
mais importante e relevante na área das Ciências Forenses, a EMPOP - EDNAP Forensic mtDNA 
Population Database, de modo a disponibilizar os resultados a toda a comunidade científica; 
 
 
- Determinar a distância genética entre a população de imigrantes em estudo e outras 
populações africanas, selecionadas da literatura, bem como a distância genética destas populações em 
relação à população portuguesa da região Sul; 
 
 


















3. Materiais e Métodos 
3.1. Seleção das Amostras 
Neste estudo foram analisadas 83 amostras de sangue de imigrantes moçambicanos, não 
relacionados entre si, que residem atualmente na região de Lisboa. As amostras estudadas eram 
provenientes de investigações de parentesco biológico, que decorreram no Serviço de Genética e 
Biologia Forenses (SGBF) da Delegação Sul do Instituto Nacional de Medicina Legal e Ciências 
Forenses (INMLCF – DS), entre 2002 e 2015. Das amostras selecionadas, 34 pertenciam a indivíduos 
do género masculino e 49 a indivíduos do género feminino. Todas as amostras utilizadas receberam 
previamente uma codificação com o objetivo de impedir a associação a cada indivíduo.  
 
3.2. Extração de DNA 
A extração de DNA a partir de manchas de sangue foi realizada utilizando o método do 
Chelex
®
100 (Bio-Rad), uma resina quelante que impede a degradação do DNA. Esta resina liga iões 
magnésio que, sendo cofatores de enzimas nucleases, tornam as enzimas inativas, protegendo assim o 
DNA da destruição. Esta técnica, desenvolvida em 1991 por P. Sean Walsh [95], consiste num 
conjunto de várias etapas descritas de seguida.  





, com recurso a um paper punch single hole. Colocou-se o fragmento num 
eppendorf de 1,5 mililitro (mL), devidamente identificado, e adicionou-se 1 mL de água mili-Q. 
Incubaram-se os tubos à temperatura ambiente, durante cerca de 20 minutos e, de seguida, fez-se uma 
agitação ligeira no vórtex, durante 5 a 10 segundos. As amostras foram centrifugadas a 14 000 
rotações por minuto (rpm), durante 3 minutos, a 20°C. Com auxílio de uma micropipeta, e evitando o 
contato com o pellet, que contém o material genético, retirou-se o sobrenadante de cada tubo, 
aproximadamente 980 μL, e adicionou-se 180 μL de Chelex®100 a 5%. Esta solução tinha sido 
previamente preparada por diluição de 2,5 g de Chelex
®
100 em 50 mL de água mili-Q. De seguida, 
colocaram-se os tubos num banho de água aquecido, a 56°C, durante 15 minutos. Posteriormente, os 
tubos foram sujeitos a nova agitação no vórtex, a alta velocidade, durante cerca de 15 segundos, e 
colocados em suportes flutuantes. Estes suportes com as amostras foram inseridos num banho de água 
em ebulição, a 100°C, durante 8 minutos. Este passo é crucial, pois é aqui que efetivamente ocorre a 
extração do DNA. Por fim, os tubos foram novamente agitados no vórtex, a alta velocidade, e 
centrifugados a 14 000 rpm, durante 5 minutos, a 20°C. As amostras foram armazenadas a -20°C, 
temperatura esta que previne a ação das enzimas nucleases, até posterior utilização. Em cada processo 
de extração foi preparado um controlo negativo, sujeito às condições anteriormente descritas, ao qual 
se adicionou água mili-Q em substituição de amostra de sangue.   
 
3.3. Amplificação do DNA  
A amplificação do DNA tem como objetivo o aumento exponencial do número de cópias de uma 
região específica do DNA que se pretende estudar. A amplificação é alcançada pela adição de primers 
específicos e complementares às extremidades 3’ de cada uma das sequências que delimitam o 
fragmento pretendido [96]. 
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Para a amplificação da região controlo total do DNAmt, constituída pelas regiões HVI, HVII e 
HVIII, utilizaram-se dois pares de primers. O par L15971 (direto) e H016 (reverso) amplificou a 
região entre as posições 16024 e a 16569 enquanto que o par L16555 (direto) e H639 (reverso) 
amplificou a região entre as posições 1 a 576. A nomenclatura dos primers é definida de acordo com a 
sua afinidade para a cadeia leve (L) ou pesada (H) bem como pela posição nucleotídica na região 3’ 
com a qual interagem. A sequência específica de cada primer encontra-se representada na tabela 3.1. 
 
Tabela 3.1 – Sequências dos primers utilizados durante o processo de amplificação da região controlo total do DNA 
mitocondrial. 
Primers Sequência 
L15971         5′ - TTA ACT CCA CCA TTA GCA CC - 3′ 
H016         5' - TGA TAG ACC TGT GAT CCA TCG TGA - 3' 
L16555         5’ - CCC ACA CGT TCC CCT TAA AT - 3' 
H639         5’ - GGG TGA TGT GAG CCC GTC TA - 3' 
 
Para a realização desta técnica foram utilizados vários reagentes: Multiplex PCR Master Mix
®
 
(Quiagen) que contém tampão de reação com Cloreto de Magnésio (MgCl2), HotStarTaq Plus DNA 
polymerase e desoxinucleotídeos trifosfatados (dNTPs), o conjunto de primers anteriormente 
mencionados e o DNA extraído de cada uma das amostras, num volume total de reação de 10 μL. Os 
volumes necessários de cada reagente encontram-se descritos na tabela 3.2.  
 
Tabela 3.2 – Reagentes e respetivos volumes utilizados, por amostra, na preparação da reação de amplificação da região 
controlo total do DNA mitocondrial.  
Reagentes Volume 
Multiplex PCR Master Mix 5 μL 
Água mili-Q 3 μL 
Primers a 2 μM 1 μL 
DNA 1 μL 
Total 10 μL 
 
Para cada reação de amplificação prepararam-se dois controlos negativos, um para cada par de 
primers, aos quais se adicionou água mili-Q em substituição de DNA. A reação de amplificação da 
região controlo total foi efetuada num termociclador GeneAmp PCR system 9700 (Applied Biosystems 
- AB) programado de acordo com a tabela 3.3, num total de 35 ciclos.  
 
Tabela 3.3 – Condições de temperaturas e tempos requeridos para a amplificação da região controlo total do DNA 
mitocondrial.  
1 ciclo 35 ciclos 1 ciclo 
















3.4. Purificação dos Produtos Amplificados 
Este passo de purificação foi realizado com recurso ao método do ExoSAP-IT
®
 (Affymetrix) e teve 
como objetivo a remoção de elementos em excesso provenientes da reação de amplificação. Este 
reagente contém duas enzimas hidrolíticas – exonuclease I e fosfatase alcalina recombinante de 
camarão (rSAP) - que são responsáveis pela remoção, respetivamente, de primers residuais e de 
dNTPs não incorporados no decorrer do processo de amplificação.  
A técnica de purificação consistiu na adição de 4 μL de ExoSAP-TI® por cada 10 μL de produto 
amplificado, num volume final de 14 μL. Esta etapa foi programada e realizada num termociclador 
GeneAmp PCR system 9700 (AB). Inicialmente incubaram-se as amostras a 37°C, temperatura 
definida como ótima para as enzimas que constituem o reagente, durante 15 minutos. Seguiu-se um 
período de aquecimento a 80°C, também durante 15 minutos, com o intuito de inativar as enzimas do 
reagente.  
 
3.5. Sequenciação  
A sequenciação da região controlo do DNAmt tem por objetivo determinar as bases nucleotídicas 
caraterísticas de cada posição dentro desta região. O método utilizado nesta etapa foi o método de 
sequenciação de Sanger [97], que consiste na incorporação de didesoxinucleotídeos trifosfatados 
(ddNTPs) na extremidade 3’ da cadeia molde, levando ao término da síntese da cadeia na posição 
onde ocorre a ligação dos ddNTPs. Estes ddNTPs apresentam na sua constituição marcadores 
fluorescentes, com diferentes cores, que permitem, durante a análise das sequências, a sua deteção e 
identificação. O ddATP encontra-se marcado a verde, o ddCTP a azul, o ddGTP marcado a amarelo 
mas visualizado a preto, e o ddTTP marcado a vermelho.  
Nesta fase do processo foi necessária a preparação de quatro reações, uma por cada primer 
(L15971, L16555, H016 e H639). Para além dos primers da cadeia a amplificar, a mistura era 
constituída por tampão Better Buffer
®
 (Microzone Ltd.), BigDye
®
 Terminator v.3.1 Cycle Sequence 
(AB), uma solução que contém DNA polimerase, MgCl2, dNTPs e ddNTPs marcados com Dye 
Terminator, num volume total de 4 μL. As soluções foram distribuídas pelos poços de uma placa de 96 
poços, aos quais se adicionou 1 μL de DNA das amostras previamente amplificadas e purificadas. Os 
volumes necessários de cada reagente encontram-se descritos na tabela 3.4.  
 
Tabela 3.4 - Reagentes e respetivos volumes utilizados, por amostra, na preparação da reação de sequenciação da região 
controlo total do DNA mitocondrial. 
Reagentes Volume 
Better Buffer 2 μL 
BigDye Terminator 1 μL 
Primers a 2.5 μM 1 μL 
DNA 1 μL 
Total 5 μL 
 
Prepararam-se simultaneamente quatro controlos negativos, um por cada primer, aos quais se 
adicionou água mili-Q em substituição de DNA amplificado e purificado. O processo de sequenciação 
da região controlo total do DNAmt foi realizado num termociclador GeneAmp PCR system 9700 (AB) 
programado para as temperaturas e os tempos descritos na tabela 3.5, num total de 35 ciclos.  
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Tabela 3.5 - Condições de temperaturas e tempos requeridos para a sequenciação da região controlo total do DNA 
mitocondrial. 
 
1 ciclo 35 ciclos 1 ciclo 















3.6. Purificação dos Produtos Sequenciados 
A etapa de purificação foi realizada com BigDye
®
 XTerminator Purification Kit (AB), que possui 
dois reagentes na sua composição, o XTerminator Solution e a SAM TM Solution. Este passo é 
importante na remoção do excesso de dNTPs e ddNTPs não incorporados durante a reação de 
sequenciação, bem como na remoção do excesso de primers e sais livres. 
Neste processo preparou-se uma solução de reação constituída por 30 μL de água, 16,4 μL de SAM 
Solution e 3,7 μL de XTerminator Solution, num volume final de 50,1 μL por amostra. Distribuíram-se 
50 μL da mistura por cada poço utilizado da placa de 96 poços. Colocou-se a placa num agitador, 
durante aproximadamente 30 minutos. Por fim, efetuou-se uma centrifugação a 2800 rpm, durante 2 
minutos, passo que permitiu a deposição dos excessos da reação de sequenciação, impedindo a sua 
interferência na eletroforese. Desta forma, durante a eletroforese capilar, os capilares aspiram apenas 
os produtos sequenciados retidos no sobrenadante. 
 
3.7. Deteção dos Produtos sequenciados 
Após purificação dos produtos sequenciados, as amostras foram colocadas num sequenciador 
automático, o Genetic Analyser 3130 (AB) de 4 capilares, para serem submetidas a uma eletroforese 
capilar. A realização desta eletroforese possibilitou a deteção dos fragmentos obtidos e a aquisição da 
sequência nucleotídica da região controlo do DNAmt em estudo. Durante este processo, os fragmentos 
migram, pelos capilares, consoante o seu peso molecular, desde o polo negativo (cátodo) até ao polo 
positivo (ânodo). Isto significa que fragmentos de tamanho menor irão migrar a uma velocidade maior 
do que fragmentos de tamanho maior. Aquando da migração, um feixe laser incide sobre os 
fragmentos que, ao excitar os eletrões presentes nos fluorocrómos dos ddNTPs, promovem a emissão 
de fluorescência num determinado comprimento de onda. Os resultados obtidos de cada amostra por 
cada primer organizam-se num eletroferograma (figura 3.1), que constitui, através de picos, o conjunto 







Figura 3.1 – Exemplo de um segmento de um eletroferograma obtido no programa Sequencing Analysis v.5.2, após 
sequenciação com o primer L16555. 
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Previamente ao início da corrida e com auxílio do programa 3130 Series Data Collection Software 
v.4, as amostras e os controlos presentes em cada um dos poços da placa de 96 poços foram 
identificados com a codificação da amostra e o primer correspondente. 
 
3.8. Análise dos produtos Sequenciados 
A região controlo total do DNAmt, compreendida entre as posições 16024 a 16569 e 1 a 576, foi 
sequenciada em todas as amostras dos indivíduos em estudo. Ambos os intervalos mencionados foram 
sequenciados utilizando um par de primers (um direto e outro reverso), em que um tem afinidade para 
a cadeia leve e o outro para a cadeia pesada. O objetivo deste procedimento é comparar os segmentos 
sequenciados por cada par de primers, de forma a verificar se há concordância, em cada posição 
nucleotídica, entre as cadeias sequenciadas pelos primers direto e reverso. 
A análise dos resultados da sequenciação da região controlo do DNAmt foi efetuada com auxílio a 
dois programas, o Sequencing Analysis v.5.2, que avalia a qualidade das sequências por identificação 
dos nucleótidos em cada posição, e o SeqScape v.3 (AB), que permitiu o alinhamento e a posterior 
comparação das sequências obtidas com a rCRS [17]. Este último programa identifica apenas as 
diferenças observadas entre a sequência em estudo e a sequência padrão, discriminando, assim, para 
cada amostra, todas as bases nucleotídicas e respetivas posições que se encontrem alteradas. Para cada 
indivíduo, o conjunto de alterações observadas relativamente à rCRS dá origem ao haplótipo. A 
caraterização das sequências teve por base as guidelines da European DNA Profiling Group (EDNAP) 
[98] e as regras de nomenclatura da International Union of Pure & Applied Chemistry (IUPAC) [99]: 
A (adenina), C (citosina), G (guanina), T (timina), R (adenina e guanina) e Y (citosina e timina) 
(tabela 3.6).   
 
Tabela 3.6 - Código IUPAC utilizado na nomenclatura das bases nucleotídicas do DNAmt. 
Código IUPAC Base(s) nucleotídica(s) 
 
Código IUPAC Base(s) nucleotídica(s) 
A Adenina 
 
Y Citosina ou Timina 
C Citosina 
 
K Guanina ou Timina 
G Guanina 
 
M Adenina ou Citosina 
T Timina 
 
N Qualquer base 
B Citosina, Guanina ou Timina 
 
V Adenina, Citosina ou Guanina 
D Adenina, Guanina ou Timina 
 
S Guanina ou Citosina 
H Adenina, Citosina ou Timina 
 
W Adenina ou Timina 
R Adenina ou Guanina 
   
 
A região controlo total do DNAmt é uma região hipervariável que pode acumular alterações 
nucleotídas. As alterações por substituição podem ser classificadas em transições, que podem ocorrer 
entre purinas (A e G) ou entre pirimidinas (C e T), e transversões, que ocorrem entre uma purina e 
uma pirimidina ou vice-versa. Para detetar substituições é necessário comparar as sequências em 
estudo com a rCRS, após a qual se identifica a posição em que ocorreu a alteração e o nucleótido que 
originou essa substituição. Outro tipo de alterações que podem ser encontradas durante a análise do 
DNAmt são as inserções. Estas são identificadas pela posição nucleotídica imediatamente anterior à 
alteração, seguida de um ponto e do número um (.1) e do nucleótido inserido, para a primeira inserção, 
de um ponto e do número dois (.2) e do nucleótido inserido, na segunda inserção, e assim 
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sucessivamente, consoante o número de inserções. As deleções são outro tipo de alterações que podem 
ser determinados na análise do DNAmt. Estas são representadas pela posição do nucleótido deletado 
relativamente à rCRS, seguida do sufixo “d”, “DEL” ou “-“.  
Nas amostras que apresentaram heteroplasmia de comprimento, a leitura da sequência só foi 
possível até à posição heteroplásmica, uma vez que, a partir desta região, o eletroferograma é uma 
mistura de bases nucleotídica sobrepostas e ilegíveis (figura 3.2a). Para estes casos, com o intuito de 
confirmar a sequência obtida, efetuou-se a repetição da sequenciação do segmento heteroplásmico. 
Outra caraterística que se observou em algumas das sequências de DNAmt analisadas foi a presença 
de heteroplasmia de posição, que consiste na sobreposição de nucleótidos numa determinada posição 
da sequência (figura 3.2b). A sua identificação segue as diretrizes descritas no código da IUPAC e 








Figura 3.2 – Representação, através de um eletroferograma, de um segmento da região HVI (a) com heteroplasmia de 
comprimento e (b) com heteroplasmia de posição. Ambas as amostras foram sequenciadas com o primer L15971 e estão 
identificadas pela seta cor-de-laranja.   
 
Para se proceder à classificação dos haplótipos em haplogrupos recorreu-se a uma árvore 
filogenética de DNAmt, a Phylotree, desenhada em 2009, por van Oven e Kayser [52]. Esta árvore 
exibe os polimorfismos existentes relativamente à rCRS.  
 
3.9. Análise Filogenética 
Para determinar as relações filogenéticas entre a população em estudo e as selecionadas da 
literatura, efetuou-se a análise da variância molecular (AMOVA). Este parâmetro permite calcular, 
através do estudo dos haplótipos, a variabilidade genética entre diferentes populações. Para realizar a 
AMOVA e estimar as distâncias genéticas interpopulacionais, utilizou-se o programa Arlequin v. 
3.5.2.2 [100]. Através deste programa foram obtidos os valores do índice de fixação (Fst), que avalia as 
distâncias genéticas entre as populações, e o valor de p, que indica o nível de significância (0.05).  
Tendo por base os valores de Fst determinados e recorrendo ao programa Neighbor do software 
Phylip v.3.695 [101] foi possível obter as distâncias moleculares entre as sequências de DNAmt das 
populações analisadas. A sua representação gráfica, em forma de árvore filogenética, foi elaborada 





4. Resultados e Discussão 
 
Para cumprir o principal objetivo deste estudo determinaram-se os haplótipos que caraterizam os 
83 indivíduos em estudo e os respetivos haplogrupos. O conjunto de dados obtidos foi submetido a 
uma base de dados internacional, a EMPOP [84], e foi aceite para integrar a mesma, assegurando 
assim a qualidade das sequências e dos haplogrupos definidos. Estes estão disponíveis para a 
comunidade científica com o código de acesso EMP00681.  
Até ao momento, relativamente à população moçambicana, não existem estudos na literatura 
referentes à totalidade da região controlo do DNAmt. Publicações anteriores apenas reportam análises 
da região HVI [55] e da região HVI + HVII [56]. Em ambos os estudos, eliminaram-se regiões que 
apresentam polimorfismos caraterísticos, já descritos, e que são de extrema importância no processo 
de discriminação. Este fato aumenta o número de haplótipos partilhados entre indivíduos, diminuindo 
o poder de individualização. O estudo da totalidade do DNAmt torna-se, assim, vantajoso, uma vez 
que permite obter haplótipos mais pormenorizados e determinar haplogrupos com maior eficiência, 




4.1. Estudo dos Haplótipos  
Através dos dados obtidos neste estudo foi possível construir uma base de dados que contém, 
detalhadamente para cada amostra, todas as alterações encontradas, bem como a respetiva posição, o 
número de alterações existentes e o haplogrupo correspondente. O conjunto dos resultados está 
representado na tabela 8.1, em anexo.  
Das 83 amostras analisadas identificaram-se 74 haplótipos diferentes, dos quais 68 (cerca de 82%) 
estavam presentes apenas uma única vez no conjunto das amostras estudadas. Sendo as populações do 
continente africano caraterizadas por uma grande variabilidade e heterogeneidade genética é comum 
observar uma elevada percentagem de haplótipos únicos [103]. Estudos anteriores de DNAmt 
descrevem esta elevada frequência noutras populações de origem africana [104–109].  
Os restantes 6 haplótipos identificados neste estudo foram partilhados por mais do que um 
indivíduo, num total de 15 sequências (18%) (tabela 4.1). Da análise dos resultados verificou-se que o 
haplótipo mais frequente estava presente em 4 das sequências (5%), sendo as alterações que o 
caraterizam descritas na tabela 4.1. Na rotina forense, a aplicação do DNAmt em estudos de 
identificação individual depende da frequência dos haplótipos observados na população em geral [25]. 
O fato de haver haplótipos coincidentes entre indivíduos não relacionados demonstra que este 
marcador genético tem baixo poder de discriminação e individualização, não sendo determinante em 








Tabela 4.1 – Haplótipos mais frequentes observados no presente estudo e respetiva frequência.  
Amostras Frequência Haplótipos 
Moc_050, Moc_083 2   16209C   16223T   16311C   16519C   73G   150T   189G   200G   263G   309.1C   315.1C 
Moc_060, Moc_068 2   16223T   16278T   16286T   16294T   16309G   16390A   16519C   73G   146C   152C   195C   263G   315.1C 
Moc_036, Moc_061 2   16223T   16278T   16286T   16294T   16309G   16390A   16519C   73G   146C   152C   195C   263G   309.1C   315.1C 
Moc_002, Moc_047 2 
  16148T   16172C   16187T   16188G   16189C   16223T   16230G   16311C   16320T   16519C   64T   93G   152C    
 




  16182C   16183C   16189C   16223T   16278T   16290T   16294T   16309G   16390A   73G   146C   152C   195C   263G    
 




  16129A   16148T   16168T   16172C   16187T   16188G   16189C   16223T   16230G   16278T   16293G   16311C    
 
  16320T   93G   95C   185A   189G   236C   247A   263G   309.1C   315.1C   523DEL   524DEL 
 
 
Comparando a região controlo total do DNAmt das 83 sequências com a rCRS [17] identificaram-
se 1295 alterações nucleotídicas, que correspondem a 127 posições polimórficas. Através da análise da 
tabela 4.2, verificou-se que as substituições foram o tipo de polimorfismo mais frequente, com 1055 
alterações, que contrastam com as 84 deleções e as 151 inserções detetadas. Esta supremacia de 
substituições já foi reportada previamente por Carvalho para outras populações [110]. Observou-se 
ainda que 997 das substituições correspondem a transições e 58 a transversões, sendo que dentro das 
transições 641 ocorreram entre pirimidinas e 356 entre purinas, demonstrando-se assim que o tipo de 
transição predominante foi entre pirimidinas. Estes resultados foram consistentes com os obtidos por 
Budowle relativamente a amostras provenientes de vários continentes, incluindo do africano [73]. 
 
Tabela 4.2 – Distribuição das alterações polimórficas identificadas nas 83 amostras da população imigrante moçambicana, 
por tipo de polimorfismo e por segmento hipervariável da região controlo total do DNAmt.  
Alterações HVI HVII HVIII Fora HV Total 
Número total de Polimorfismos 533 559 114 89 1295 
Número de Posições Polimórficas 67 36 16 8 127 
Transições 480 417 12 88 997 
Pirimidinas 393 178 9 61 641 
C -> T 183 40 6 8 237 
T -> C 210 138 3 53 404 
Purinas 87 239 3 27 356 
A -> G 62 187 3 1 253 
G -> A 25 52 - 26 103 
Transversões  44 13 - 1 58 
A -> C 23 9 - - 32 
A -> T 3 - - - 3 
C -> A 3 3 - - 6 
C -> G 14 - - - 14 
G -> C 1 - - - 1 
T -> A - 1 - 1 2 
Deleções 5 1 78 - 84 
Inserções - 127 24 - 151 
Heteroplasmia de Posição 4 1 - - 5 
A e G (Y) 1 - - - 1 
T e C (R)  3 1 - - 4 
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A região HVI da região controlo do DNAmt engloba os nucleótidos compreendidos entre as 
posições 16024 e 16365. Através da análise dos resultados, verificou-se que a posição 16223 
apresentava em 67 das sequências analisadas (cerca de 81%) uma substituição de uma citosina (C) por 
uma timina (T), sendo esta alteração a mais comum em HVI. Observou-se também, em 39 das 
sequências estudadas (47%), a transição de uma citosina (C) por uma timina (T) na posição 16278. Em 
36 das sequências obtidas (43%), identificou-se uma substituição de uma timina (T) por uma citosina 
(C) na posição 16311. Constatou-se ainda que a transição de uma citosina (C) por uma timina (T), na 
posição 16294, estava presente em 27 das sequências analisadas (32%).  
O intervalo entre as posições 16182 e 16192 de HVI carateriza-se pela sequência 
AACCCCCTCCC. Esta zona de poli-C demonstrou uma elevada variabilidade nucleotídica, uma vez 
que só nesta região identificaram-se 116 polimorfismos, que correspondem a 9% de todas as 
alterações existentes. Na posição 16182 identificaram-se 9 sequências com mutação de uma adenina 
(A) por uma citosina (C). Na posição 16183 foram observadas 14 sequências com substituição de uma 
adenina (A) por uma citosina (C) e 2 sequências em que a adenina (A) se encontrava deletada. Foram 
também detetadas 2 sequências que apresentavam alteração de uma citosina (C) por uma timina (T), 
na posição 16185. Na posição 16187 verificou-se que 24 das sequências obtidas continham mutação 
de uma citosina (C) por uma timina (T). A posição 16188, constituída por uma citosina (C) na 
sequência de referência, encontra-se alterada em 17 das amostras estudadas, sendo que 14 das 
sequências apresentavam uma substituição para guanina (G), 2 estavam alteradas para adenina (A) e 1 
apresentava transição para timina (T). Em 43 das sequências obtidas, na posição 16189 ocorreu uma 
mutação de timina (T) para citosina (C). Por último, verificou-se que, na posição 16192, 5 das 
sequências estavam alteradas de citosina (C) para timina (T). O conjunto dos polimorfismos 16187T 
16188G 16189C foi observado em 14 das sequências, sendo o mais frequente nesta região. 
Pela análise da tabela 8.1 foi possível detetar, na região HVI, uma série de polimorfismos que 
aparecem apenas uma vez nas 83 sequências obtidas. As 28 posições nucleotídicas (34%) que 
apresentam baixa frequência nas amostras estudadas encontram-se discriminadas na tabela 4.3.  
 
Tabela 4.3 – Polimorfismos observados em baixa frequência, na região HVI do DNAmt.  
Posição Trans Pirimidinas Trans Purinas Transversões 
 
Posição Trans Pirimidinas Trans Purinas 
16041 
 




1 (A --> G) 
16051 
 




1 (A --> G) 
16069 1 (C --> T) 
   
16234 1 (C --> T) 
 
16092 1 (T --> C) 
   
16261 1 (C --> T) 
 
16111 1 (C --> T) 
   




1 (C --> A) 
 
16266 1 (C --> T) 
 
16117 1 (T --> C) 
   
16274 
 
1 (G --> A) 
16129 
  
1 (G --> C) 
 




1 (G --> A) 
  








1 (A --> G) 
16176 1 (C --> T) 
   
16319 
 
1 (G --> A) 
16179 1 (C --> T) 
   
16343 
 
1 (A --> G) 
16188 1 (C --> T) 
   




1 (G --> A) 
  
16357 1 (T --> C) 
 
 




A rCRS, na posição 16325 é constituída por uma timina (T). Através dos resultados obtidos, 
verificou-se que em 3 das sequências esta posição apresentava deleção da timina (T). No conjunto dos 
resultados obtidos para a região HVI constatou-se que não havia qualquer inserção. 
No que diz respeito à região HVII da região controlo do DNAmt, esta é constituída pelo conjunto 
de nucleótidos compreendidos entre as posições 73 e 340. A análise dos resultados mostrou que existe 
uma mutação extremamente comum, de adenina (A) para guanina (G), na posição 263, que estava 
presente em 77 das sequências analisadas (93%). A posição 73 apresentou, em 61 das sequências 
(73%), alteração de uma adenina (A) por uma guanina (G). Verificou-se ainda que a timina (T) da 
posição 152 foi substituída por uma citosina (C) em 47 das amostras (57%). Na posição 195 observou-
se uma transição de timina (T) para citosina (C) em 36 das sequências (43%). Uma outra alteração 
identificada, relativamente à rCRS, foi a substituição de uma timina (T) por uma citosina (C), na 
posição 146, em 31 das sequências obtidas (37%).  
Foi na região HVII que se observou a alteração mais comum deste estudo. Esta mutação foi 
identificada em todas as sequências analisadas e carateriza-se pela inserção de uma citosina (C) na 
posição 315 (polimorfismo 315.1C). Esta inserção ocorre com frequência em comunidades africanas 
[106,107]. 
O segmento compreendido entre as posições 303 e 316 carateriza-se pela sequência 
CCCCCCCTCCCCCG. Nesta zona de poli-C, um total de 130 polimorfismos (10%) foram detetados. 
Através da tabela 8.1, verificou-se que, na posição 309, 36 das sequências apresentavam uma inserção 
de uma citosina (C; polimorfismo 309.1C) e que em 4 existia a inserção de duas citosinas (C; 
polimorfismos 309.1 e 309.2C). As inserções na zona de poli-C (posição 309 e 315) são muito 
frequentes em todos os grupos populacionais, incluindo nas populações africanas, fato já reportado em 
estudos anteriores [73]. Finalmente, em 3 das sequências obtidas observou-se ainda a substituição de 
uma guanina (G) por uma adenina (A), na posição 316.  
Na região HVII verificou-se, tal como para HVI, a presença de polimorfismos que apresentavam 
baixa frequência, isto é, que estavam presentes uma única vez nas 83 sequências analisadas. Estas 13 
posições nucleotídicas alteradas (16%) encontram-se descritas na tabela 4.4. 
 
Tabela 4.4 – Alterações polimórficas presentes em baixa frequência, na região HVII do DNAmt.  
Posição Trans Pirimidinas Trans Purinas Transversões 
143 
 








1 (A --> G) 
 
194 1 (C --> T) 
  
199 1 (T --> C) 
  












1 (T --> A) 




1 (A --> G) 
 
325 1 (C --> T) 
  
340 1 (C --> T) 
  
 
Na tabela: Trans = Transições 
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A posição 249 na rCRS é representada por uma adenina (A). Numa das sequências obtidas 
observou-se deleção da adenina (A) que carateriza esta posição. Para além das inserções já 
mencionadas, nenhuma outra foi detetada.   
A região HVIII da região controlo do DNAmt é formada pelo segmento compreendido entre as 
posições 438 e 574. A sequência que engloba as posições 515 a 524 carateriza-se pela sequência 
ACACACACAC e integra um total de 80 polimorfismos (6%). Constatou-se, pela análise da tabela 
8.1, que em 36 das sequências obtidas (43%), um dos dímeros AC estava deletado. Estas deleções, 
segundo a nomenclatura proposta por Carracedo [111], devem ser assinaladas como 523DEL e 
524DEL, e têm uma elevada incidência em populações africanas, como demonstram estudos 
realizados à população do Gana e da Somália [106,107]. Foram também identificadas nesta região 2 
sequências que apresentavam uma inserção dos dinucleótidos AC (polimorfismo 524.1A e 524.2C) e 1 
sequência com inserção de dois conjuntos dos nucleótidos AC (polimorfismo 524.1A 524.2C 524.3A 
524.4C). 
O intervalo entre as posições 567 e 574 de HVIII carateriza-se pela sequência ACCCCCCA. Nesta 
zona de poli-C foi possível verificar a existência de inserções, na posição 573, em 3 das sequências 
estudadas. Numa das sequências observou-se inserção de 3 citosinas (C; polimorfismo 573.1C 573.2C 
573.3C). Noutra sequência foi detetada inserção de 4 citosinas (C; polimorfismo 573.1C 573.2C 
573.3C 573.4C). Finalmente, constatou-se ainda a inserção de 5 citosinas (C) em outra das sequências 
analisadas (polimorfismo 573.1C 573.2C 573.3C 573.4C 573.5C).  
Na região HVIII também foram observadas mutações que aparecem no máximo duas vezes no 
conjunto das sequências obtidas. Estas 10 posições nucleotídicas alteradas (12%) encontram-se 
descritas na tabela 4.5.  
 
Tabela 4.5 – Substituições observadas em baixa frequência, na região HVIII do DNAmt. 
Posição Trans Pirimidinas Trans Purinas 
444 
 
2 (A --> G) 
456 1 (C --> T) 
 
462 1 (C --> T) 
 
480 1 (T --> C) 
 
489 2 (T --> C) 
 
494 1 (C --> T) 
 




1 (A --> G) 
511 1 (C --> T) 
 
527 1 (C --> T) 
 
 
Na tabela: Trans = Transições 
 
Através da análise dos resultados, foi possível detetar, em 6 das sequências estudadas, a deleção de 
uma citosina (C) na posição 498. Verificou-se ainda a inserção de uma timina (T) na posição 455 e a 
inserção de uma citosina (C) na posição 459, partilhadas pelas mesmas 2 sequências.   
Os segmentos da região controlo do DNAmt compreendidos entre as posições 1 a 72, 341 a 437 e 
16365 a 16569 não constituem as regiões hipervariáveis mencionadas anteriormente. No entanto, nas 
sequências analisadas, observaram-se substituições de nucleótidos nestes segmentos, num total de 89 
(7%). Na posição 16519, 50 das sequências (60%) apresentavam alteração de uma timina (T) por uma 
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citosina (C). Em 26 das amostras, identificou-se na posição 16390 uma mutação de guanina (G) para 
adenina (A). A posição 64, que apresenta uma citosina (C) na rCRS, sofreu uma transição para timina 
(T) em 7 das sequências. Na posição 16368 detetou-se uma substituição de uma timina (T) por uma 
citosina (C) em 2 das sequências. As restantes 4 posições nucleotídicas mutadas -  C375T, T398C, 
T408A, A16399G - aparecem apenas uma única vez nas sequências analisadas. 
Ao comparar as sequências obtidas com a rCRS verificou-se que nenhuma das sequências 
estudadas apresentou total concordância. O menor número de alterações polimórficas visualizado nas 
sequências estudadas foi 5, num total de 3 sequências. Ao invés, a sequência que apresentou um maior 
número de polimorfismos contém um total de 30 substituições, caraterizando-se pelo conjunto 16117C 
16129A 16172C 16173T 16188A 16189C 16223T 16256T 16278T 16291T 16293G 16294T 16311C 
16360T 16368C 16519C 73G 151T 152C 182T 186A 195C 198T 247A 263G 297G 315.1C 316A 
523DEL 524DEL. O número médio de alterações nucleotídicas encontradas relativamente à rCRS foi 
de 16 mutações por amostra. Para populações de origem africana a média de polimorfismos 
encontrados, segundo Budowle, foi 15, o que significa que o valor obtido no presente estudo é 
semelhante ao que já foi descrito anteriormente [73].  
Com recurso ao software Arlequin foi possível obter o índice de diversidade de sequência, 
probabilidade de dois haplótipos escolhidos ao acaso diferirem, e o índice de diversidade nucleotídica, 
número de diferenças entre uma sequência e a rCRS. Os valores determinados foram, respetivamente, 
0,9962 e 0,0152. A elevada diversidade encontrada neste estudo é concordante com estudos efetuados 
noutras populações do continente africano e evidencia a heterogeneidade caraterística destas 
populações quando comparadas com outras [106,108,109]. De realçar que os valores de diversidade 
calculados neste estudo são praticamente idênticos aos da população imigrante angolana [109]. 
Pereira, em 2001, para a região HVI + HVII (posição 16024 à 16365 e 73 à 340) determinou valores 
de diversidade de sequência de 0.973 [56]. Em 2002, Salas obtive valores de diversidade de sequência 
de 0.957, para a região HVI (16024 à 16365) [55]. Todos os valores mencionados, embora não 
comparáveis diretamente entre si, demonstram o poder de discriminação e individualização do estudo 
de diferentes regiões do DNAmt. Quanto mais regiões, maior o poder de discriminação. 
 
4.2. Estudo das Heteroplasmias 
Nas 83 amostras analisadas, observou-se heteroplasmia em 23 das sequências, que corresponde a 
28% das sequências estudadas (tabela 4.6). Valores semelhantes foram obtidos para outras populações 
do continente africano [106–109]. 
 
Tabela 4.6 – Distribuição das amostras heteroplásmicas por tipo de heteroplasmia e por segmento hipervariável da região 
controlo do DNAmt identificadas nas 83 sequências analisadas.  
Amostras Tipo de Heteroplasmia Segmento HV Prevalência 



























Relativamente às heteroplasmias de posição, foram detetadas 5 heteroplasmias em 5 das sequências 
(6%). Em uma das amostras, na posição 16129, foi visível a sobreposição de uma adenina (A) e de 
uma guanina (G). Em duas das sequências, na posição 16192, observou-se a presença de uma citosina 
(C) e de uma timina (T). Foi também identificada, na posição 16286, a sobreposição de uma citosina 
(C) e de uma timina (T). Na posição 204 verificou-se a presença de uma citosina (C) e de uma timina 
(T). De acordo com o código IUPAC, as heteroplasmias foram classificadas, respetivamente, como 
16129R, 16192Y, 16286Y e 204Y. 
Em relação às heteroplasmias de comprimento, foram identificadas 21 sequências com 
heteroplasmia (25.3%) (tabela 4.6). No segmento de HVI compreendido entre as posições 16182 e 
16192, observou-se a presença de heteroplasmia em 16 das sequências analisadas (19.3%). Entre as 
posições 303 a 316, na região HVII, apenas 1 heteroplasmia foi detetada (1.2%). Em 3 das sequências 
constatou-se a presença de heteroplasmia no segmento de HVIII compreendido entre as posições 567 e 
574 (3.6%). Observou-se ainda, em 1 amostra (1.2%), a presença, em simultâneo, de heteroplasmia na 
região HVI e HVII da região controlo total do DNAmt. 
 
4.3. Estudo dos Haplogrupos 
A partir das 83 amostras analisadas identificaram-se 74 haplótipos diferentes, que foram inseridos, 
por sua vez, em 50 haplogrupos distintos. A classificação das sequências nos respetivos haplogrupos 
foi conseguida através de uma árvore filogenética, desenhada por van Over e Kayser em 2009 [52], a 
PhyloTree, que inclui os polimorfismos específicos de todos os haplogrupos e subhaplogrupos 
existentes. Para que um haplótipo seja incorporado corretamente num determinado haplogrupo é 
necessário que apresente, pelo menos, as alterações específicas que caraterizem esse haplogrupo. 
Como tal, dois indivíduos com diferenças nos seus haplótipos podem ser incluídos no mesmo 
haplogrupo. Por exemplo, dois dos indivíduos analisados neste estudo caraterizam-se, respetivamente, 
pelos haplótipos 16185T 16209C 16223T 16311C 16320T 16327T 73G 150T 185A 189G 263G 
315.1C e 16185T 16223T 16311C 16317G 16327T 73G 150T 185A 189G 200G 263G 309.1C 
315.1C. Embora sejam divergentes em relação aos polimorfismos assinalados, ambos pertencem ao 
mesmo haplogrupo, ao L3e1a1, uma vez que apresentam as alterações específicas que o definem: 
16185T, 16311C e 185A.  
Através da análise dos resultados obtidos, constatou-se que 67 dos indivíduos (81%) foram 
agrupados no macrohaplogrupo L, caraterístico de populações africanas, nomeadamente de linhagens 
de África subsariana [52,69]. Esta elevada percentagem de haplogrupos tipicamente africanos já foi 
descrita por diversos autores, em estudos com diferentes populações do continente africano 
[106,108,109]. Pereira e Salas, em estudos efetuados à população nativa de Moçambique, obtiveram 
um padrão genético de haplótipos caraterístico apenas de comunidades africanas [55,56].    
O conjunto de haplogrupos determinado neste estudo mostrou uma expressão bastante diversificada 
relativamente aos haplogrupos inseridos no macrohaplogrupo L, sendo os haplogrupos L2a (26.5%), 
L0a (18.1%), L3e1 (8.4%), L0d (7.2%), L1c (3.6%), L3e3 (3.6%), L3d (2.4%) e L3e1a (2.4%), os que 
apresentam uma dominância maior. Pereira, em 2001, alcançou resultados semelhantes aos do 
presente estudo, tendo como haplogrupos mais frequentes, os haplogrupos L2a (43.1%), L0a (14.7%), 
L3e1 (8.3%), L0d (7.3%), L1c (4.6%), L3b (3.7%) e L3e1a (3.7%) [56]. Também Salas, em 2002, 
obtive resultados equivalentes com supremacia dos haplogrupos L2a (29.3%), L0a (28.3%), L3d 
(6.5%), L3e1 (5.9%), L1c (5.5%), L0d (4.2%) e L3e3 (3.9%) [55]. Comparando os resultados do 
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imigrante moçambicana é representativa da população nativa, uma vez que apresenta um padrão 
genético mitocondrial semelhante ao do território de origem.  
A presença de haplogrupos típicos do continente africano na população de Lisboa, como resultado 
da recente imigração, pode conduzir à alteração da composição genética mitocondrial da população 
portuguesa, com consequente aumento da variabilidade genética.  
No presente estudo, verificou-se ainda que os restantes 16 indivíduos (19%) foram inseridos em 
haplogrupos caraterísticos de populações euroasiáticas, entre os quais os haplogrupos H, J, K, M, R, T 
e U. A reduzida frequência destes haplogrupos revela a pequena contribuição de linhagens femininas 
europeias e asiáticas na composição genética da população em estudo. A sua presença na população 
imigrante pode ser consequência de recente fluxo de genes ou refletir o passado histórico de migrações 
de indivíduos destas regiões. 
A figura 4.1 resume detalhadamente o conjunto de haplogrupos obtidos para a população imigrante 










Figura 4.1 – Representação dos diferentes haplogrupos e da respetiva frequência relativos aos 83 indivíduos da população 
imigrante moçambicana. 
 
4.3.1. Haplogrupo L0 
A primeira ramificação do macrohaplogrupo L ocorreu há aproximadamente 140-160 mil anos, 
com a separação do haplogrupo L0 [112]. Este haplogrupo encontra-se predominantemente nas 
regiões Este, Sudeste e Sul africanas [69,113] e pode dividir-se em vários subhaplogrupos – L0a, L0b, 
L0d, L0f e L0k [52]. Neste estudo, apenas os subhaplogrupos L0a e L0d foram identificados. No 
conjunto dos 83 indivíduos analisados, 15 enquadravam-se no subhaplogrupo L0a (18.1%) e 6 no 
subhaplogrupo L0d (7.2%). Detalhadamente e relativamente ao subhaplogrupo L0a, verificou-se que 8 
das amostras inseriram-se no subhaplogrupo L0a1 (9.7%) e 7 no subhaplogrupo L0a2 (8.4%). 
Relativamente ao subhaplogrupo L0d, 3 amostras identificaram-se como pertencentes ao 
subhaplogrupo L0d1 (3.6%) e 3 ao L0d2 (3.6%). O subhaplogrupo L0d foi o primeiro subhaplogrupo 
a divergir, há cerca de 100 mil anos, sendo a sua distribuição praticamente restrita ao povo Khoisan do 
Sul do continente africano, nomeadamente em Moçambique, justificando a sua presença nas amostras 
analisadas, e em populações da Tanzânia e Angola, onde é visível em altas frequências [112–116]. O 
subhaplogrupo L0a encontra-se vastamente disperso por toda a África subsariana e é considerado um 
marcador do povo Bantu [104,113]. Teve origem na região Este do continente africano, há cerca de 
22 
 
40-55 mil anos e atualmente é muito comum no Este, Centro e Sudeste de África e praticamente 
ausente nas restantes regiões africanas, justificando assim a alta frequência deste subhaplogrupo neste 
estudo [55,69,104,112]. 
4.3.2. Haplogrupo L1 
O haplogrupo L1 divergiu, dos haplogrupos L2 a L6, há aproximadamente 140-150 mil anos. 
Subdivide-se nos subhaplogrupos L1b e L1c, cujas ramificações datam, respetivamente, de há cerca de 
30 e 80 mil anos, e tem origem em regiões centrais e ocidentais do continente africano [69,112,113, 
115,117]. Dos 83 indivíduos, apenas 3 foram classificados como pertencentes ao haplogrupo L1 
(3.6%). Estas 3 amostras foram inseridas no subhaplogrupo L1c, mais precisamente uma amostra em 
L1c1 e duas em L1c3. Nenhuma foi enquadrada no subhaplogrupo L1b. A baixa percentagem do 
haplogrupo L1 nas amostras dos imigrantes moçambicanos é consistente com a sua origem geográfica 
e a localização atual deste haplogrupo, estando praticamente ausente no Este e Sudeste africano 
[55,69]. O subhaplogrupo L1c, também de origem central e ocidental, é predominante nestas regiões e 
é considerado um marcador da população indígena Bantu. Em muito baixa frequência, pode ser 
encontrado em regiões do Sudeste e Sudoeste africanos, como resultado da migração do povo Bantu 
[104,112,118,119]. Este subhaplogrupo, pode ser também encontrado em indivíduos Afro-americanos, 
nomeadamente da parte Sul da América, do qual o Brasil faz parte, e que aí se estabeleceram após 
comércio transatlântico de escravos [55,118,120]. 
4.3.3. Haplogrupo L2 
O haplogrupo L2, juntamente com o haplogrupo L3, constitui 70% de todos os haplogrupos de 
DNAmt encontrados em África subsariana [112,121]. Este haplogrupo é muito frequente em 
populações do Oeste africano, seu local de origem, e encontra-se amplamente disperso por todo o 
continente africano, nomeadamente em comunidades do Sudeste e Centro-Oeste africano, como 
consequência das expansões Bantu, e em comunidades do Noroeste, devido ao Comércio transaariano 
de escravos [122–124]. A sua formação data de há aproximadamente 90-105 mil anos e é composto 
por 5 subhaplogrupos – L2a, L2b, L2c, L2d e L2e [52,112]. Neste estudo, foram identificados os 
subhaplogrupos L2a, L2b e L2c. Dos 83 indivíduos analisados, 22 inseriram-se no subhaplogrupo L2a 
(26.5%), o mais frequente do presente estudo, 1 no subhaplogrupo L2b (1.2%) e 1 no L2c (1.2%). 
Detalhadamente e relativamente ao subhaplogrupo L2a, verificou-se que 21 das amostras 
enquadravam-se no subhaplogrupo L2a1 (25.3%) e 1 no subhaplogrupo L2a5 (1.2%). Estes 
subhaplogrupos dominam a região Sudeste, atingindo alta frequência na população de Moçambique. 
Quanto ao subhaplogrupo L2a1, 10 indivíduos foram identificados como pertencentes ao 
subhaplogrupo L2a1a (12.1%), o subhaplogrupo com maior representação neste estudo, 9 classificados 
como L2a1b (10.8%) e 2 ficaram confinados ao próprio subhaplogrupo L2a1 (2.4%). A alta frequência 
do subhaplogrupo L2a1a no Sudeste africano, onde Moçambique está inserido, já foi relatada por 
vários autores [55,115,120] e vai de encontro aos resultados obtidos neste estudo. O haplogrupo L2a é 
o mais comum e o mais amplamente distribuído em África, sendo também muito frequente nos Afro-
Americanos (19%), como consequência do comércio transatlântico de escravos que se estabeleceu 
entre a América e o Oeste africano [55,56,125,126]. A sua origem geográfica é difícil de determinar, 
uma vez que apresenta alta frequência e alta diversidade em todo o continente africano 
[56,124,125,127,128]. Há autores que consideram que este haplogrupo teve uma origem mais a Oeste 
[127], enquanto que outros consideram uma origem mais central, expandindo-se posteriormente e 
quase concomitantemente para Este e Oeste africano [112]. Este subhaplogrupo está associado às 
migrações do povo Bantu e estima-se que a sua origem foi há cerca de 45-55 mil anos [112,113]. Os 
subhaplogrupos L2b e L2c são dominantes e praticamente restritos ao Oeste e Centro-Oeste de África, 
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provavelmente os seus locais de origem [55,112]. São raros no Sudeste, o que pode justificar a sua 
baixa frequência nos indivíduos da população em estudo [56,121,129]. 
 
4.3.4. Haplogrupo L3 
Com origem na região Este do continente africano, estima-se que o superhaplogrupo L3 tenha 
surgido há aproximadamente 60-75 mil anos [55,112]. Este superhaplogrupo é constituído por 
linhagens pertencentes a países de África subsariana bem como por linhagens euroasiáticas, uma vez 
que dá origem aos haplogrupos M e N, que posteriormente derivam para todos os restantes 
haplogrupos não L [112,130]. O haplogrupo L3 encontra-se vastamente disperso por África, 
especialmente em populações Bantu do Este, Sudeste e Oeste, e divide-se em vários subhaplogrupos, 
desde o L3a ao L3h [52,112,113]. De todas as amostras analisadas, 17 inseriram-se neste haplogrupo 
(20.5%). Dos subhaplogrupos identificados, o que apresenta uma maior frequência é o subhaplogrupo 
L3e com 12 indivíduos (14.5%). Os subhaplogrupos L3d e L3f foram observados, mas com apenas 
dois indivíduos cada (2.4%, total 4.8%). Com 1 indivíduo (1.2%), identificou-se o subhaplogrupo L3b. 
Este último subhaplogrupo atinge a sua maior incidência em populações Bantu do Oeste africano e a 
sua presença no Sudeste pode ser consequência da expansão desta comunidade e daí a sua baixa 
frequência em Moçambique, resultado consistente com Pereira [56]. O subhaplogrupo L3d, também 
caraterístico do Oeste africano, tem maior expressão em países como Angola e Tanzânia, e pode ser 
ainda encontrado nos Afro-americanos. Salas, em 2002, reportou que alguns subtipos do 
subhaplogrupo L3d podem ser observados no Sudeste africano [55]. O subtipo L3d1 foi um dos 
subtipos identificados neste estudo. O subhaplogrupo L3e é o mais comum e antigo subhaplogrupo de 
L3, com uma idade estimada em 45 mil anos [55]. Postula-se que este subhaplogrupo surgiu no Centro 
de África, atual região do Sudão, a partir da qual se dispersou um pouco por toda a África subsariana, 
atingindo o Sudeste e, por consequência Moçambique, através das comunidades Bantu, que aí se 
estabeleceram [112,120]. Este subhaplogrupo também é visualizado, com alta frequência, em 
linhagens provenientes do Brasil [55]. O L3e1 foi o subtipo predominante no conjunto das amostras 
analisadas, com 7 indivíduos (8.4%), e é o subconjunto identificado com maior frequência na região 
Sudeste, nomeadamente em Moçambique [55,112]. Este fato é consistente com os resultados obtidos 
no estudo realizado por Pereira à população nativa de Moçambique [56]. Os restantes subhaplogrupos, 
L3e2, L3e3 e L3e5, com um total de 5 indivíduos, também foram observados. Os subtipos L3e2 e 
L3e5 são mais comuns em países do Centro-Oeste e o subtipo L3e3 mais frequente no Oeste [55,112]. 
Relativamente ao subhaplogrupo L3f, ele tem origem no Este do continente africano, sendo 
praticamente restrito a esta região. A sua distribuição geográfica pode ser um marcador do fluxo 
transatlântico de escravos, uma vez que este subhaplogrupo encontra-se bem representado em 
indivíduos Afro-americanos [55,104,131]. O seu aparecimento em indivíduos moçambicanos pode 
indicar recente fluxo de genes.  
4.3.5. Haplogrupo L5 
Este haplogrupo, antigamente definido por Pereira como L1e, é raro (4-6%) e praticamente restrito 
ao Este africano, nomeadamente a países como o Egipto, Sudão, Etiópia, Quénia, Ruanda e Tanzânia 
[56,69,112,120]. É um dos haplogrupos mais antigo, com um tempo de divergência estimado em 
aproximadamente 110 mil anos e divide-se nos subhaplogrupos L5a e L5b [52,117,132]. Pode também 
ser considerado um importante marcador do povo Bantu [112]. Duas das amostras analisadas foram 
identificadas como L5, mais precisamente como L5a. Uma amostra foi inserida no subhaplogrupo 
L5a1 e a outra no L5a2. Nenhum indivíduo foi enquadrado no subhaplogrupo L5b. Apesar do 
haplogrupo L5 ser muito raro em regiões fora do Este africano, devido a fluxos insignificantes de 
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genes, o subhaplogrupo L5a2, pode ser observado com alguma frequência em populações indígenas 
Bantu do Sudeste [112,120,133]. 
4.3.6. Haplogrupos euroasiáticos 
Os haplogrupos H, I, J, K, M, T, U, V, W e X englobam quase todos os haplogrupos de DNAmt 
presentes nas populações europeias [134]. Neste estudo, haplogrupos como o H, J, K, M, T, U e ainda 
o R foram identificados nas amostras analisadas. 
O haplogrupo U, embora específico de populações europeias, tem sido identificado também em 
indianos e comunidades africanas, nomeadamente do Norte de África [134–136]. Estima-se que este 
haplogrupo surgiu há mais de 50 mil anos, sendo dividido em vários subhaplogrupos, desde U1 até U9 
[52,134,137]. Dos seus subhaplogrupos, apenas o U2, U5 e U6 foram observados no conjunto de 
amostras estudadas, num total de 4 (4.1%). Especificamente, os subhaplogrupos identificados foram o 
U2e1, U5a1, U5b1 e U6a, representados, cada um, por um indivíduo. O cluster U2, raro na Europa, é 
dominante na Índia. O cluster U5 é o mais frequente e mais antigo dos subhaplogrupos que derivam do 
haplogrupo U e, para além da Europa, pode ser observado esporadicamente no Próximo Oriente 
[137,138]. Contrariamente, o U6 é caraterístico de populações do Norte e Noroeste africano. A 
presença destes subhaplogrupos noutras regiões do planeta pode ser um sinal de recente fluxo de genes 
[139]. 
O haplogrupo H é o haplogrupo europeu mais comum que apresenta uma distribuição geográfica 
muito vasta neste e noutros continentes. De fato, este haplogrupo é muito prevalente em praticamente 
todas as populações Europeias, nomeadamente no Oeste europeu, e é também muito comum no Norte 
de África, no Médio e no Próximo Oriente. Pode ser ainda encontrado, embora em menor frequência, 
no Nordeste da Índia e na Ásia Central [137,140,141]. Pensa-se que este haplogrupo teve origem no 
Médio Oriente, há 30-35 mil anos, tendo-se expandido posteriormente para a Europa. Devido à sua 
alta frequência e vasta distribuição está envolvido em recentes fenómenos de migração e fluxo de 
genes [140]. Identificaram-se, neste estudo, 6 indivíduos (7.2%) pertencentes a este haplogrupo. 
Especificamente, foram observados os subhaplogrupos H1 e H3, com 4 e 1 indivíduos, 
respetivamente. O sexto indivíduo foi classificado como pertencendo ao haplogrupo H visto não 
conter as alterações caraterísticas de nenhum subhaplogrupo. Os subhaplogrupos H1 e H3 apresentam 
um padrão similar de origem europeia, nomeadamente na Europa Ocidental [142], sendo o H1 o mais 
frequente. O subhaplogrupo H1 tem sido observado no continente europeu, no Próximo Oriente, no 
Cáucaso, em Regiões do Norte de África e mais recentemente em comunidades do Sahara Central, 
possivelmente devido a expansões que se realizaram a partir da Península Ibérica [143–145]. O 
subhaplogrupo H3 tem uma localização mais restrita às regiões ocidentais europeias [142]. O 
aparecimento do haplogrupo H nos indivíduos imigrantes sugere miscigenações entre o povo europeu 
e moçambicano.  
O haplogrupo K, também comum por toda a Europa, é considerado um subgrupo do haplogrupo U 
[146], que se subdivide nos subhaplogrupos K1, K2 e K3. Nas amostras analisadas, identificaram-se 2 
que se enquadram nos subhaplogrupos K1 e K2. O subhaplogrupo K1, o mais comum, é 
particularmente frequente nas áreas do Mediterrâneo e pensa-se que tenha alcançado o continente 
europeu por migrações provenientes do Próximo Oriente [147,148].  
Os restantes quatro indivíduos estudados foram classificados como pertencendo aos haplogrupos J, 
M, R, T, mais precisamente aos subhaplogrupos, J1c, M4a, R0 e T2b. J1c é encontrado em primeira 
instância na Europa, especialmente no Centro da Europa, nos Balcãs e na Ucrânia [149]. M4a é um 
subhaplogrupo específico indiano e visível em muito baixas frequências. R0 está presente sobretudo 
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no Oeste europeu, Próximo Oriente, Cáucaso e no Centro asiático [150]. T2c teve origem ao nível do 
Próximo Oriente e dispersou-se mais recentemente para a Europa [149]. 
 
4.4.  Análise Filogenética 
Para estimar a variabilidade genética entre diferentes populações recorreu-se à análise molecular da 
variância (AMOVA). Através dos resultados obtidos e de outros previamente publicados, realizou-se 
um estudo comparativo entre a população imigrante moçambicana, outras populações de origem 
africana e a população da região Sul de Portugal. As populações selecionadas e utilizadas na 
comparação filogenética estão ilustradas na tabela 4.7. O reduzido número de estudos efetuados com a 
totalidade da região controlo do DNAmt justifica a comparação com poucas populações. 
 
Tabela 4.7 – Populações selecionadas da literatura para estudos comparativos filogenéticos, tendo por base a região controlo 
total do DNAmt.  
Populações Tamanho da amostra Referências 
Imigrantes moçambicanos 83 Presente estudo 
Imigrantes angolanos 173 [109] 
Imigrante cabo-verdianos 103 [108] 
Imigrantes guineenses 80 [151] 
Somália 190 [107] 
Gana 193 [106] 
Portugal 100 [152] 
 
 
Para cada par de populações determinaram-se os valores de Fst e os respetivos valores de p, 
apresentados na tabela 4.8. Os valores das distâncias genéticas (Fst) entre as diferentes populações, 
permitiu elaborar uma representação gráfica onde foram visíveis as diferenças genéticas entre as 
populações (figura 4.2). Valores de p iguais ou superiores a 0,05 indicam semelhança entre duas 
populações. Verificou-se que os valores de p obtidos eram inferiores ao valor indicado, demonstrando 
que a população em estudo apresenta diferenças significativas para as populações selecionadas da 
literatura. 
 










Somália Gana Portugal 
Imigrantes 
moçambicanos 
- 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 
Imigrantes 
angolanos 
0.01273 - 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 
Imigrante cabo-
verdianos 
0.06223 0.04388 - 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 
Imigrantes 
guineenses 
0.04113 0.03422 0.00050 - 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 0.0000±0.0000 
Somália 0.02327  0.03572  0.06419 0.04452 - 0.00000±0.0000 0.00000±0.0000 
Gana  0.04070 0.02606 0.01912 0.01055 0.05610 - 0.00000±0.0000 
Portugal 0.11815 0.13053 0.19029 0.16957 0.08812 0.16977 - 
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A partir da figura 4.2 foi possível verificar a formação de dois grandes grupos: um composto pelas 
populações do continente africano e outro, mais distante, composto pela população portuguesa. Este 
resultado era expectável, uma vez que, em termos genéticos, as populações africanas são mais 

















Figura 4.2 – Representação gráfica das distâncias genéticas entre a população imigrante moçambicana e as restantes 
selecionadas da literatura. 
 
Através da análise da matriz de distâncias interpopulacionais observou-se que a população de 
imigrantes moçambicanos a residir atualmente em Lisboa encontra-se geneticamente mais próxima da 
população de imigrantes angolanos residentes em Lisboa (Fst= 0.01273; ρ=0.00000). Alves em estudos 
realizados à comunidade Bantu, de origem angolana e moçambicana, confirmou a proximidade 
genética entre estes dois povos [153]. Este autor, nos seus trabalhos com outros marcadores genéticos, 
como UEPs (Unique Event Polymorphisms) e STRs, identificou altos níveis de homogeneidade 
genética entre os povos de Angola e Moçambique. Também Semo, em estudos efetuados com STRs, 
alcançou os mesmos resultados relativamente à proximidade entre os indivíduos angolanos e 
moçambicanos [154].  
A população da Somália, a seguir à população de imigrantes angolanos, foi a população que 
apresentou menor distância genética para a população de imigrantes oriundos de Moçambique (Fst= 
0.02327; ρ=0.00000). Semo, nos seus estudos, alcançou os mesmos resultados relativamente à 
proximidade da população moçambicana com a população da Somália [154]. 
A análise da matriz também evidenciou, por outro lado, que a população estudada se encontra 
geneticamente mais distante da população do Gana (Fst= 0.04070; ρ=0.00000), seguida da população 
de imigrantes da Guiné-Bissau (Fst=0.04113; ρ=0.00000) e da população de imigrantes de Cabo Verde 
(Fst= 0.06223; ρ=0.00000). O afastamento da população estudada para a população do Gana, bem 
como, a proximidade desta última comunidade para a população da Guiné-Bissau já foi identificada 
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em estudos realizados com DNAmt [155]. O Gana é um país da costa ocidental africana que, após a 
colonização pelos portugueses, no século XV, estabeleceu comércio de mercadorias e escravos com 
outros países do continente, sendo o seu produto genético o conjunto de migrações provenientes de 
regiões do Norte e Nordeste, no século IX e X, bem como de migrações que ocorreram na periferia do 
Rio Volta. Atualmente, o principal habitante do Gana é o povo Akan, um importante grupo étnico do 
Oeste africano, fato que faz com que este país seja mais próximo de países da região Oeste, como 
Guiné-Bissau e Cabo Verde, e mais distante da região Este, do qual Moçambique faz parte [156]. O 
distanciamento dos imigrantes moçambicanos para a comunidade da Guiné-Bissau e de Cabo Verde já 
foi reportada em vários estudos com DNAmt [128,157] e com outros marcadores genéticos, como os 
InDels (Insertion/Deletion) [158]. Os principais grupos étnicos observados nos dias de hoje na Guiné-
Bissau já habitavam o país aquando da chegada dos portugueses no século XV. A composição 
genética dos seus ocupantes foi influenciada por eventos demográficos que decorreram desde a pré-
história, como movimentos migratórios, comércio de escravos e invasões consecutivas [157,159]. Este 
conjunto de situações é responsável pela distância para a população em estudo. Cabo Verde, por sua 
vez, teve uma comunicação limitada e dificultada com países do continente africano, por se tratar de 
um país isolado. Culturalmente, este país é o resultado de elementos europeus e africanos, 
nomeadamente da Guiné-Bissau, cuja mistura originou os designados crioulos ou mulatos. A 
proximidade geográfica entre Cabo Verde e Guiné-Bissau e a colonização do primeiro por indivíduos 
guineenses pode justificar a proximidade genética verificada entre os indivíduos dos dois países 
[108,160]. Ao invés, a grande distância genética verificada entre a população de imigrantes 
moçambicanos e a população de imigrantes cabo-verdianos pode ser justificada pelo fato da população 
de Cabo Verde apresentar uma composição genética própria.  
Verificou-se ainda que a população mais distante da população imigrante estudada era a população 
portuguesa (Fst=0.11815; ρ=0.00000), como seria de esperar, por serem duas populações com 
caraterísticas muito diferentes. Relativamente à população portuguesa, a população geneticamente 
mais próxima foi a da Somália (Fst= 0.08812; ρ=0.00000), da África oriental, e a mais distante foi 
Cabo Verde, da África ocidental.  
Comparando as diferentes comunidades de imigrantes a viver em Lisboa, a que se encontra 
geneticamente mais próxima da população portuguesa é a moçambicana e a mais distante é a cabo-
verdiana (Fst= 0.19029; ρ=0.00000), seguido da população da Guiné-Bissau (Fst= 0.16957; 
ρ=0.00000) e a de Angola (Fst= 0.13053; ρ=0.00000). Estes resultados estão de acordo com estudos 
previamente publicados relativos a outros marcadores genéticos, os InDels [158]. Pensa-se que estes 
resultados podem ser uma consequência da migração do povo Bantu que se estabeleceu em duas rotas 
principais ao longo da África subsariana: uma para Este e outra para Oeste. Estas duas rotas, ao 
evoluírem independentemente uma da outra, modularam distintamente os padrões genéticos das 
regiões Este e Oeste, uma vez que, este povo Bantu, ao fixar-se em diferentes regiões, substituiu 
parcialmente ou totalmente as populações indígenas Khoisan existentes [104,161]. Também os 
diferentes momentos de colonização nestas regiões, realizados pelo povo português, levaram a uma 
modulação diferencial dos padrões genéticos. Os movimentos migratórios entre diferentes países da 
Costa Oeste, onde Angola, Gana e Cabo Verde estão inseridos, pode ser também um dos fatores que 
contribuiu para estes países serem geneticamente mais próximos entre si e mais distantes dos países da 
Costa Este, onde Moçambique e Somália se localizam [162,163]. Um dos grandes marcos da história 
dos países da Costa Este que, por sua vez, também influenciou os padrões genéticos nestas regiões, foi 
a colonização Árabe [164,165]. Este povo é geneticamente mais próximo da população portuguesa do 
que das populações africanas [166–168], o que pode justificar o resultado das populações da Costa 




A metodologia laboratorial utilizada no estudo do DNAmt revelou ser adequada e eficiente para a 
realização deste trabalho, uma vez que permitiu a obtenção de sequências com elevada qualidade e 
com maior poder de discriminação, comparativamente com estudos efetuados apenas para as regiões 
HVI e HVII.   
O conjunto de dados obtidos foi aceite com sucesso para integrar a base de dados internacional de 
DNAmt mais conceituada no âmbito das Ciências Forenses, a EMPOP. Os resultados irão estar 
disponíveis para a comunidade científica com o código de acesso EMP00681.  
Através da elevada percentagem de haplótipos únicos identificados na população imigrante 
moçambicana, num total de 68 haplótipos em 83 estudados (82%), demonstrou-se a grande 
variabilidade genética, já descrita por outros autores, para as populações africanas.  
O haplótipo mais comum determinado neste estudo, foi identificado em 4 sequências e é 
constituído pelas seguintes alterações: 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 
16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 
315.1C 523DEL 524DEL. 
A análise das sequências de DNAmt permitiu detetar um total de 1295 alterações nucleotídicas, que 
correspondem a 127 posições polimórficas. Verificou-se que as substituições foram a alteração mais 
frequente (77%) e dentro destas, as que tiveram uma incidência maior foram as transições entre 
pirimidinas (50%). Este elevado número de alterações nucleotídicas confirma dados anteriores 
relativos à grande heterogeneidade genética observada em populações africanas.  
Foi na região HVII que se verificou a alteração mais frequente do estudo: a inserção de uma 
citosina na posição 315 (315.1C), com uma taxa de 100%. Este resultado vem confirmar estudos 
anteriormente realizados para várias populações, incluindo as africanas [73]. Outras alterações 
detetadas e também comuns foram os polimorfismos 263G (93%), 16223T (81%) e 16519C (60%). 
As alterações 16187T 16188G 16189C, identificadas em 17% das sequências, constituem o 
conjunto dos polimorfismos mais frequente que se observou no presente estudo.  
O menor número de alterações polimórficas identificadas numa sequência relativamente à rCRS foi 
5, enquanto que o maior número de polimorfismos determinados foi de 30. O número médio de 
alterações nucleotídicas por amostra encontradas neste estudo foi de 16. 
Com os valores da diversidade de sequência e nucleotídica obtidos, 0,9962 e 0,0152, 
respetivamente, foi possível, mais uma vez, confirmar a elevada diversidade genética desta população 
de imigrantes, que é caraterística das populações do continente africano.  
A taxa de heteroplasmia total determinada neste estudo foi de 28%. Relativamente às 
heteroplasmias de posição, 5 foram detetadas e classificadas, de acordo com o código IUPAC, em 
16129R, 16192Y (duas), 16286Y e 204Y. Um total de 22 heteroplasmias de comprimento foram 
observadas, com a maioria dos casos a ocorrer no segmento HVI (19%).  
A grande parte dos haplótipos determinados neste estudo, sensivelmente 81%, enquadrou-se em 
haplogrupos caraterísticos africanos e típicos das regiões subsarianas. Os mais abundantes foram os 
haplogrupos L0, L2 e L3, sendo o L2 o haplogrupo que apresentou maior expressão, contabilizando 
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cerca de 29% de todas as amostras. Estes resultados estão de acordo com estudos realizados 
anteriormente para a população de Moçambique [55,56].  
Uma pequena percentagem de haplogrupos identificados (19%) foram inseridos em haplogrupos 
caraterísticos de populações europeias e asiáticas, realçando a baixa contribuição destas populações no 
padrão genético da população imigrante moçambicana.  
A análise filogenética permitiu verificar a formação de dois grandes grupos: um composto pelas 
populações do continente africano e outro, mais distante, composto pela população portuguesa. 
Através do cálculo das distâncias genéticas interpopulacionais foi possível observar que a população 
de imigrantes moçambicanos se encontra geneticamente mais próxima da população de imigrantes 
angolanos a residir em Lisboa (Fst= 0.01273). Contrariamente, e como seria de esperar, a população 
mais distante foi a população portuguesa (Fst=0.11815).  
Relativamente às diferentes comunidades de imigrantes que residem atualmente em Lisboa, 
verificou-se que a população em estudo foi a que apresentou menor distância genética da população 
portuguesa e a mais distante foi a cabo-verdiana. No que diz respeito à população portuguesa, a 
população geneticamente mais próxima foi a da Somália, da parte oriental de África, e a mais distante 
foi a de Cabo Verde, da África ocidental.  
O presente estudo revela uma recente introdução, na população de Lisboa, de linhagens 
caraterísticas de comunidades africanas, que poderão levar à modulação dos padrões genéticos nesta 
região e, consequentemente, em Portugal, se ocorrerem miscigenações entre indivíduos da população 
imigrante moçambicana e indivíduos de Lisboa.  
Este trabalho demonstrou, assim, a importância da realização de estudos populacionais e da análise 
do DNAmt, uma vez que, com este marcador genético, é possível traçar a história e fenómenos 





6. Estudos Futuros 
Futuramente, seria interessante estudar a região codificante do DNAmt para retirar conclusões mais 
detalhadas relativamente aos haplótipos de cada indivíduo e para confirmar os haplogrupos 
correspondentes a cada haplótipo. O objetivo seria aumentar a qualidade e rigor do estudo e verificar 
se haveria alterações na composição genética da população imigrante moçambicana, isto é, se haveria 
maior poder de discriminação com o estudo de todo o DNAmt, do que apenas com o estudo da região 
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MOC_017 H1k 6 16189C 16290T 16519C 263G 309.1C 315.1C
MOC_018 L0a2a2 23 16093C 16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16519C 64T 93G 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_019 R0 5 16519C 263G 309.1C 309.2C 315.1C
MOC_020 L2a1b1a 15 16182C 16183C 16189C 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_021 L3e1b2 11 16223T 16239T 16325DEL 73G 150T 185A 189G 194T 263G 309.1C 315.1C
MOC_022 L3b1a3 13 16124C 16223T 16278T 16293G 16311C 16362C 16519C 73G 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_023 U6a 9 16172C 16219G 16278T 16357C 16519C 73G 263G 309.1C 315.1C
MOC_024 U5a1+a16192 9 16256T 16270T 16311C 16399G 73G 195C 200G 263G 315.1C
MOC_025 L0a2a2 23 16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16519C 64T 93G 150T 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_027 L3e1a1 13 16185T 16223T 16311C 16317G 16327T 73G 150T 185A 189G 200G 263G 309.1C 315.1C
MOC_028 L1c1 30 16117C 16129A 16172C 16173T 16188A 16189C 16223T 16256T 16278T 16291T 16293G 16294T 16311C 16360T 16368C 16519C 73G 151T 152C 182T 186A 195C 198T 247A 263G 297G 315.1C 316A 523DEL 524DEL
MOC_029 L3d1a1a 12 16124C 16223T 16293G 16319A 73G 150T 152C 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_030 L2c2 18 16223T 16264T 16278T 16390A 73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C 198T 263G 309.1C 315.1C 325T 523DEL 524DEL
MOC_031 L3e1 9 16223T 16327T 16343G 73G 150T 189G 200G 263G 315.1C
MOC_032 L0a1b1 25 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 315.1C 375T 523DEL 524DEL
MOC_033 L2a1b1a 17 16182C 16183C 16189C 16192T 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_034 L2a1b1a 16 16182C 16183C 16189C 16192T 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_035 L3d2b 10 16111T 16124C 16223T 73G 152C 199C 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_036 L2a1a2 14 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_037 L5a1 23 16129A 16148T 16166G 16183DEL 16187T 16189C 16192T 16223T 16278T 16311C 16355T 16362C 73G 152C 182T 247A 263G 315.1C 444G 455.1T 459.1C 523DEL 524DEL
MOC_038 L2a1a2 16 16223T 16278T 16286T 16291T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_039 L0d2c 20 16129A 16187T 16189C 16223T 16230G 16243C 16311C 16344T 16519C 73G 146C 152C 195C 247A 249DEL 294A 315.1C 523DEL 524DEL 498DEL
MOC_041 H3c3 8 16519C 260A 263G 309.1C 309.2C 315.1C 524.1A 524.2C
MOC_042 L0a1b1 24 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_043 L3e2b 11 16172C 16183C 16189C 16223T 16320T 16519C 73G 150T 195C 263G 315.1C
MOC_044 L2a1a1 19 16129A 16223T 16278T 16294T 16309G 16368C 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 524.1A 524.2C 524.3A 524.4C
   Haplótipo
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Tabela 8.1 – Conjunto dos resultados obtidos para os 83 indivíduos imigrantes moçambicanos, quanto ao número de alterações polimórficas determinadas relativamente à rCRS, haplótipo e 




MOC_045 L0d1c 16 16187T 16189C 16223T 16230G 16234T 16243C 16311C 16519C 73G 146C 152C 195C 247A 315.1C 456T 498DEL
MOC_046 L2b 19 16114A 16129A 16213A 16223T 16274A 16278T 16390A 73G 146C 150T 152C 182T 183G 195C 198T 204C 263G 309.1C 315.1C
MOC_047 L0a2a2 22 16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16519C 64T 93G 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_048 K1a 10 16188T 16224C 16311C 73G 195C 263G 315.1C 497T 524.1A 524.2C
MOC_049 L3e3 10 16093C 16265T 16519C 73G 150T 195C 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_050 L3f1b4a 11 16209C 16223T 16311C 16519C 73G 150T 189G 200G 263G 309.1C 315.1C
MOC_051 L0a1b1 24 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_052 L0a2 22 16093C 16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16362C 16519C 64T 93G 152C 189G 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_053 H 5 16311C 16519C 150T 263G 315.1C
MOC_054 L2a1+16189(16192) 15 16189C 16192T 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_055 J1c2 13 16069T 16126C 16519C 73G 185A 188G 228A 263G 295T 309.1C 315.1C 462T 489C
MOC_056 K2a 12 16224C 16278T 16311C 16519C 73G 146C 152C 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_057 L2a1b1a 15 16182C 16183C 16189C 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_058 L5a2 24 16129A 16148T 16166G 16183DEL 16187T 16189C 16192T 16223T 16278T 16311C 16355T 16362C 73G 152C 182T 247A 263G 315.1C 444G 455.1T 459.1C 523DEL 524DEL 527T
MOC_059 M4a 13 16145A 16176T 16179T 16223T 16261T 16266T 16291T 16311C 16519C 73G 263G 315.1C 489C
MOC_060 L2a1a2 13 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_061 L2a1a2 14 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_062 L2a1b1a 16 16182C 16183C 16189C 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_063 L0a2a2 22 16148T 16172C 16187T 16188A 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16519C 64T 93G 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_064 L0a1b1 23 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_065 L3e1b2 11 16168T 16223T 16239T 16325DEL 73G 150T 185A 189G 263G 309.1C 315.1C
MOC_068 L2a1a2 13 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_069 L0d2a1 21 16129A 16187T 16189C 16212G 16223T 16230G 16243C 16311C 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 198T 247A 309.1C 315.1C 498DEL 523DEL 524DEL
MOC_070 L0a1b1 24 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 16278T 16293G 16311C 16320T 93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_071 U5b1b1+@16192 7 16183C 16189C 16270T 73G 150T 263G 315.1C
MOC_072 L2a1b1a 17 16129A 16182C 16183C 16189C 16192Y 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_073 L0d1b2b2 23 16129A 16187T 16189C 16223T 16239T 16243C 16294T 16311C 16519C 73G 146C 152C 195C 247A 315.1C 498DEL 523DEL 524DEL 573.1C 573.2C 573.3C 573.4C 573.5C
MOC_074 L3e3 10 16223T 16265T 16519C 73G 150T 195C 263G 315.1C 523DEL 524DEL
MOC_075 L0d2a 20 16129A 16187T 16189C 16212G 16223T 16230G 16243C 16311C 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 247A 309.1C 315.1C 498DEL 523DEL 524DEL
MOC_076 T2b3+151 9 16126C 16294T 16296T 16304C 16519C 73G 151T 263G 315.1C
MOC_077 L2a1b1a 17 16182C 16183C 16189C 16192Y 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_078 L2a1b1a 17 16129R 16182C 16183C 16189C 16223T 16278T 16290T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_079 L0d1b2b2 21 16129A 16187T 16189C 16223T 16239T 16243C 16294T 16311C 16519C 73G 146C 152C 195C 247A 315.1C 498DEL 523DEL 524DEL 573.1C 573.2C 573.3C
MOC_080 L2a5 14 16223T 16224C 16256T 16278T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 182T 263G 315.1C 511T
MOC_081 L2a1a3c 16 16093C 16223T 16256T 16278T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 143A 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C
MOC_082 L3e3a 15 16223T 16265T 16519C 73G 150T 195C 263G 309.1C 315.1C 523DEL 524DEL 573.1C 573.2C 573.3C 573.4C
MOC_083 L3f1b4a 11 16209C 16223T 16311C 16519C 73G 150T 189G 200G 263G 309.1C 315.1C
MOC_084 L2a1a2 15 16092C 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G 16355T 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
MOC_085 L3e5 12 16041G 16223T 16355T 16519C 73G 150T 263G 315.1C 398C 480C 523DEL 524DEL
MOC_086 H1+152 5 16519C 152C 263G 309.1C 315.1C
MOC_087 L1c3a 25 16129A 16183C 16189C 16215G 16223T 16278T 16294T 16311C 16360T 16519C 73G 151T 152C 182T 186A 189C 247A 263G 309.1C 315.1C 316A 408A 494T 523DEL 524DEL
MOC_088 L2a1 13 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A 16519C 73G 146C 152C 195C 263G 315.1C
   Haplótipo
Tabela 8.1 – (Continuação).
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